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6 ESPECIAL:

Enfermedades Raras,

en el Senado

Las Enfermedades Raras han estado
presente en el Senado en una sesion especial
dedicada a su realidad y futuro. Un tema que
ha merecido el apoyo de todos los grupos
parlamentarios de senadores.

21 INFORME:
El Nifio con ER

Infancia y ER, tema al que la revista dedica
esta seccion y en la que se trata el tema con
aportaciones de gran interés y con apuestas
muy prometedoras.

44 TEMA DE
ACTUALIDAD:

Reproduccidn Asistida
Reproduccion Asistida, de interés para un
gran colectivo de enfermos que ven en sus
técnicas, una ventana al tratamiento y
St 4% atencion de sus enfermedades de gran
-\ “ ? complejic!ad y, en tantos casos, sin ni siquiera
" un diagndstico.

46 ULTIMA HORA:
Cita de EURORDIS

en Berlin

En Berlin se dieron cita representantes de
EURORDIS. Los espafioles, participantes en
el encuentro, hicieron aportaciones de
interés, siendo nombrados dos miembros de
FEDER para la Junta Directiva de la
Organizacién Europea de ER.

{Quiénes somos?

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) es la organizacion que integra
comunes, defiende sus derechos y representa su voz.

Fundada en 1999, FEDER es una entidad sin animo de lucro, dirigida integramente
Directiva). FEDER act(a para hacer visible este grave problema de salud pdblica y para
necesidad de un Plan de Accion para las Enfermedades Raras, capaz de abordar de forma
dramaética situacidén que sufren los pacientes, sus familias y sus cuidadores.

La vision de FEDER es la de un mundo en donde los nifios, jévenes y adultos afectados
mismas oportunidades en la vida, sin importar la rareza de su enfermedad.

Liderezgo en la lucha contra las Enfemedades Raras (ER) FEDER representa a:

+ todos los afectados, directa o indirectamente, por una ER en Espafia;

+ mas de 110 asociaciones de afectados;

+ Espafia en EURODIS, la mayor plataforma europea de asociaciones de Enfermedades

Foto Portada: Asociacion Sindrome de Lowe.

Las colaboraciones publicadas con firma en la revista Papeles de FEDER expresan la opinidn de sus autores. Dentro
del respeto a las ideas de los demds, éstas no suponen identidad con nuestra linea de pensamiento.
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Tres citas importantes y un mismo
mensaje: «Para luchar contra las
Enfermedades Raras necesitamos todos
los apoyos posibles»
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noviembre, en Barcelona, y en un horizonte un poco mas lejano el 111
Congreso Internacional de Medicamentos Huérfanos y ER en Sevilla en
febrero de 2007. Una muestra de la pujanza con la que vive hoy la
Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

En los tres encuentros, FEDER apuesta por aumentar el conocimiento y
difusion de lo que significa vivir con una de estas enfermedades y de este
modo, buscar un mayor apoyo para los pacientes y sus familias.

En este sentido, el principal mensaje de estas actividades serd el
subrayar que sélo el esfuerzo conjunto entre todas las partes interesadas
podra mejorar la calidad y esperanza de vida de los afectados.

La Federacién quiere ser motor del cambio para los pacientes. Por ello,
quiere impulsar la filosoffa de que son muchas las iniciativas utiles que se
estdn poniendo en marcha y deben ser aiin mads las propuestas que se
puedan acometer con la implicacién de la administracion, los profesionales,
la comunidad cientifica, la industria y la sociedad en general.

FEDER se fund6 en 1999, y aunque todavia pueda considerarsela una
organizacion joven, no por ello deja de ser pujante en sus resultados y
ambiciosa en sus objetivos. Le avalan los dos millones y medio de afectados
que en muchos casos siguen a la espera de un diagndstico acertado, un
tratamiento eficaz y una atencién socio-sanitaria adecuada.

En este cuadro general sembrado de dificultades, hay que subrayar que
siempre hay algo util que se puede hacer incluso con los conocimientos y
medios existentes, limitados pero en aumento: con la ayuda de programas
de re-educacién y rehabilitacion, la recientemente designada y autorizada
Orphan Drugs, los progresos realizados en los campos de la fisioterapia,
nutricion y dietética, gestion del dolor, sicologia, mecanismos médicos,
terapias avanzadas, practicas de intercambio de informacion, los sistemas de
salud publica nacionales podrian lograr mucho mds para mejorar la calidad
de vida y la esperanza de vida de los pacientes de enfermedades raras.

En los dltimos dias de octubre las calles de toda Espafia serdn un reclamo
para que la ciudadania conozca y se solidarice con las miles familias afectadas.
FEDER pretende con esta Semana de Concienciacién que la invisibilidad que
padecen estos ciudadanos sea compensada con la creacion de un Plan de
Accién para las Enfermedades Raras, que fomente auténticas politicas sociales
y sanitarias que puedan abordar de forma integral este problema de salud
publica. Adicionalmente, a través de esta campafia se buscara captar fondos
para fortalecer el Servicio de Informacién y Orientacién en ER, que sélo en el
2005 creci6 en un 108% en el niimero de consultas, respecto al 2004.

En Barcelona, a mediados de noviembre, se dardn cita profesionales,
expertos y pacientes para reflexionar sobre las ER, y buscar nuevas salidas
a situaciones desconocidas no hace mucho, y que reclaman una respuesta, y
que si no la hay habréd que buscarla.

Finalmente, en febrero de 2007 FEDER, con el apoyo del Colegio de
Farmacéuticos de Sevilla y la Comunidad de Andalucia, celebrara su III
Congreso Internacional de Medicamentos Huérfanos y ER. Una cita en la que
primerisimos expertos del tema dictardn lecciones de gran interés para todos.

FEDER

FEDER .
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JACINTO SANCHEZ,
vocAL DE FEDER

(ASOCIACION DE ESCLERODERMIA)

expresar el sentir y la situacion en la que se encuentran los afectados y familiares de las llamadas Enferme-

f star fuera del Sistema Nacional de Sanidad, pareceria una afirmacién muy fuerte, por mi parte, para definir y

dades Raras.
Y sin embargo, cada vez que buceo mds en esta realidad, estoy mas convencido de ello. Basta lanzar al aire
tres o cuatro cuestiones bésicas.
A quién se le pasa por la cabeza que no se conozca ya, y ademads no se haga por estudiar el nimero de afec-
tados en estas patologias. No existen estudios epidemioldgicos basicos que den una minima luz al Sistema de la
problemadtica de esta realidad. Es una necesidad urgente y desgraciadamente previa a otras cuestiones, un abor-
daje que nos ayude a conocer al menos la prevalencia de estas enfermedades. Debe establecerse las bases para
un registro oficial de pacientes, pero por ahora sélo la Comunidad de Extremadura ha concretado este punto.
Muchas de nuestras enfermedades no aparecen en la clasificacién Internacional de Enfermedades (CIE-10),
no tienen cédigo y tampoco aparecen en la Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad
y de la Salud (CIF), por lo que en estos casos es imposible acceder a ayudas, provocando todo esto una carga
afadida al proceso de la enfermedad.

OPINAN LOS LECTORES

Nadie tan feliz

odas las madres del

mundo cuentan los
dedos de sus hijos al nacer.
Todas quieren saber si su
bebé estd sano. Pero ;qué
pasa cuando después de
dos afios de vida, comien-
zan a sospechar que tu
bebé tiene un problema y
nadie te sabe decir con
certeza qué es? ;Qué pasa
cuando tienes que ir de
médico en médico, de co-
legio en colegio, de hospi-
tal en hospital sin obtener
respuestas? La periodista
Amparo Mendo narra el
arduo camino que ella y su
familia han tenido que re-
correr hasta conseguir un
diagnostico seguro para la
afeccion de su hijo Javier:
discapacidad intelectual.
Pero podria ser otra disca-

pacidad o sindrome. Testi-
monio conmovedor lleno
de las alegrias, frustracio-
nes e inquietudes que ha-
cen de la vida con Javier
una auténtica leccién de
amor. Una realidad que
estd a la orden del dia y
que este libro, con su guia
de recursos, ayuda a clari-
ficar.

«40 ainos después»

Soy un hombre de 46
afios que ha llevado
una vida completamente
normal (familiar, social, la-
boral, etc.), desde los siete
afios en que por una infec-
cién me estirparon el bazo
(esplenectomia) hasta
enero del aflo pasado en
que tuve una caida severa
de plaquetas sin causa co-

FEDER

nocida (5.000), tras ingre-
sar en el hospital 12 de
Octubre de Madrid, donde
me diagnosticaron que te-
nia Pdrpura Trombocito-
pénica Idiopatica, estuve
ingresado nueve dias, en
los cuales de hicieron to-
das las pruebas y andlisis
procedentes y después de
siete meses sin responder
a ningdn tratamiento co-
nocido, mi hematoélogo Dr.
Grande Garcia, me propu-
so participar en un progra-
ma con el laboratorio
americano AMGEN ING
para probar un farmaco en
fase III de experimenta-
cion, llamado AMG 531,
con unos resultados a dia
de hoy totalmente satis-
factorios.

Aprovecho estas lineas
para mostrar mi agradeci-
miento a todo el equipo

médico del hospital 12 de
Octubre, asi como al labo-
ratorio AMGEN ING, por
el gran avance cientifico
conseguido, y expreso mi
deseo de que dicho estu-
dio acabe siendo un éxito
y del que se puedan bene-
ficiar todas las personas
afectadas por ésta enfer-
medad.

«No somos unos bichos
raros»

e lei el libro que me

dejaste. Antes de le-
erlo pensaba que mi fami-
lia, por la enfermedad de
mi hija, era una familia es-
pecial, distinta. Me senti
reconfortado al saber que
no éramos unos bichos ra-
ros, también me senti un
poco apesadumbrado al




Abierta

No se ha planteado atin ni el mds minimo abordaje adecuado para una realidad que nos habla de gran dis-
persién de pacientes, grandes dificultades diagnoésticas y de tratamiento, de profesionales no formados en es-
tas cuestiones y por tanto desbordados incluso a nivel de sospecha. Por no existir, no existen ni protocolos
diagnoésticos ni de tratamientos. ;Para qué? Teniendo en cuenta todo esto, cabria pensar como ldgico, esta-
blecer un mapa de derivaciones o un amplio abanico de centros de referencias a disposicién de profesionales
y pacientes. Pero no es asi. Cuesta hoy sudores hacer entender, a los responsables politicos, la especificidad de
las Enfermedades Raras y la necesaria coordinacién entre CC. AA.y Estado para que ese abordaje sea inte-
gral y profundo.

Sobre los aspectos de Investigacion, basta presentar el panorama de las dificultades en conocer cudntos son
y donde estén los afectados;la dudosa rentabilidad para la industria farmacéutica, que apuesta a lo seguro; la di-
ficultad afadida en la investigacién ptiblica no ya de encontrar, sino de formar e incluso mantener grupos de in-
vestigacion exigiéndoles los mismos niveles de competitividad que a grupos muy consolidados. Imposible, por lo
menos podemos acceder a lo ya investigado para las enfermedades frecuentes, y le damos la curiosa denomina-
cién de medicamentos de «uso compasivo». Para paliar, estd bien. Y menos mal que existen.

No, no, jbasta! He dicho sélo tres cuestiones basicas que aporten luz sobre mi profunda convicciéon de que
las Enfermedades Raras estdn fuera del Sistema Nacional de Sanidad. No necesito mas. Ojald necesitara justifi-
carlo con mas realidades, pues al menos algo se estaria moviendo.

Y, ;qué hacer? Pues la receta aprendida desde mi juventud. Concienciacion politica y Sensibilizacién ciuda-
dana. No queda otra. Una gran presién a los politicos, para que sus politicas giren hacia la resolucién de los pro-
blemas que tienen planteadas las Enfermedades Raras. En esta direccion, vamos caminando, y lo hacemos for-
taleciendo el tejido asociativo. En FEDER estamos ya representados 112 asociaciones y un potente nimero de
afectados. Siempre se dijo que, con las fuerzas de igual a igual, las cosas se negocian de otra forma.

Llegaré el dia, que tengamos que poner encima de la mesa el nimero de afectados a los cuales el Sistema
estd ninguneando, desprotegiendo en lo sociosanitario, en lo cientifico, obviando su dolor y su salud. Recorda-
remos, cada caso sangrante que conocemos y que le tenemos puesto cara, 0jos, corazén y vida.

Pero si a pesar de todo esto, faltan fuerzas para esa igualdad necesaria, tendremos que poner también enci-
ma de la mesa todas las soledades, aislamientos, sufrimientos, e impotencias, y si hace falta mas atn, contabiliza-
remos a nuestros muertos. Si, cada uno de nosotros, todo esto lo tenemos bien contado pues lo sufrimos en nues-

tras propias carnes, dia tras dia. Y seguro, seguro, que aun el Sistema tampoco lo habré contabilizado.

darme cuenta de las caren-
cias que existen y de cudn-
ta gente, injustamente, lo
estd pasando mal. Una aso-
ciacién como la nuestra
(40-50 casos, repartidos
por todo el pafs, conscien-
tes del grave quebranto
econémico y de tiempo
que nos supone la enfer-
medad de nuestros hijos)
dispone de poca capacidad
de ayuda incluso para nos-
otros mismos, pero esta-
mos dispuestos a ayudaros
en todo lo que podamos, a
FEDER y a otras asocia-
ciones de enfermedades
raras por el bien de los pa-
cientes y de sus familiares-
cuidadores.
Gracias de verdad por
vuestra ayuda.
Francisco
(Vicepresidente
de AEPANNUPA)

NOMBRES
PROPIOS

I Gobierno ha nom-

brado a Cristina
Avendaio Sola, directora
de la Agencia Espafiola
de Medicamentos y Pro-
ductos Sanitarios, en sus-
tituciéon de Maria del Val
Diez.

Avendano dirigié la
aplicaciéon de la recién
aprobada Ley del Medi-
camento.

FEDER

Se realiza la primera reunion
preparatoria para un Curso

en Rehabilitacion

de Enfermedades Neurologicas

1 pasado dia 15 de febrero
f tuvo lugar en el Hospital

Nacional de Parapléjicos Trryy
de Toledo (HNPT) la primera h-""‘“l-
reunion para la realizaciéon de un
Master sobre la Rehabilitacion
de Enfermedades Neuroldgicas.

La Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Fa-
miliar (AEPEF) propuso al HNPT la realizacion de un
curso de especializacion para fisioterapeutas en el trata-
miento especifico de la PEF.

En dicha reunion se consider6 la posibilidad de que
la organizacion fuese asumida por la Fundaciéon que
dicho hospital tiene.

Se acord¢ iniciar las gestiones para la confeccién del
programa adecuado.

A la hora de cerrar esta revista se tiene conocimien-
to de que la programacién estd terminada y que dicho
curso se dard a conocer para la convocatoria sobre los
mese de mayo o junio.

if




ASAMBLEA GENERAL DE FEDER

«Juntos hacemos un mundo mas preparado para los afectados»,
este lema resume nuestra fuerza principal: el crecer juntos ha-
ciendo cada vez mas fuerte la voz de los pacientes. FEDER eres
td, soy yo, y lo mas importante, FEDER somos todos. Y por tan-

to, tu colaboracion es necesaria.

ajo el lema: «Juntos hacemos
B un mundo mas preparado para

los afectados», la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras ce-
lebré su Asamblea General el pasado
22 de abril de 2006 en Madrid.

En ella se analizaron las nuevas es-
trategias que FEDER viene utilizan-
do en 2006, para conseguir que el
Plan de Accidn para luchar contra las
Enfermedades Raras sea una realidad
en nuestro pais, como ya lo esta ha-
ciendo en muchos paises europeos.

«Juntos hacemos un mundo mds
preparado para los afectados» este
lema resume nuestra fuerza principal:
el crecer juntos haciendo cada vez
mas fuerte la voz de los pacientes. FE-
DER eres td, soy yo, y lo mds impor-
tante, FEDER somos todos. Y por
tanto, tu colaboracién es necesaria.

Durante la Asamblea se presenta-
ron los nuevos comités de trabajo de
FEDER, en donde estamos seguros
los asociados se sentirdn muy a gusto
participando y aportando sus conoci-
mientos e ideas. Los nuevos comités
de trabajo seran una oportunidad ide-
al para crear entre todos propuestas

concretas a presentar y poner en mar-
cha con nuestros publicos de interés.

Claudia Delgado, coordinadora de
FEDER hizo una exposiciéon de los
logros conseguidos por FEDER y de
los préximos objetivos para los proxi-
mos meses, resaltando.

En el Orden del Dia figuraba la
eleccion de la nueva Junta Directiva
de FEDER para la que se habia pre-

La nueva presidenta
de FEDER confirmo
que su mandato seria
de continuidad , ,

FEDER

sentado una sola candidatura encabe-
zada por Rosa Sanchez de Vega, vice-
presidenta de FEDER y presidenta
de Aniridia, siendo aprobada por una-
nimidad. En su exposicién la nueva
presidenta de FEDER confirmé que
su mandato seria de continuidad, ex-
presando en nombre propio y de toda
la Federacién, el agradecimiento al
presidente saliente, Moisés Abascal,
por su labor encomiable durante esta
larga trayectoria desde la creacion de
FEDER hasta la fecha, tiempo en el
que se han conseguido grandes logros,
pero sobre todo el que FEDER, las
Enfermedades Raras, y la situacion de
los afectados y sus familias sean cono-
cidos suficientemente.

Rosa Sanchez de Vega, tras su
eleccion, hizo la presentacion de su
equipo que estard formado por: Moi-
sés Abascal, (Asociacion ADAC), vi-
cepresidente, Francesc Valenzuela i
Benavent, (Asociacion Catalana para
la Neurofibromatosis), secretario, José
Luis Torres Benitez, (Asociacién An-
daluza de Fibrosis Quistica), tesorero,
Emilio Martin Alonso, (Asociacion
Andaluza de Sindrome de Tourette),
Pilar de la Pefna Garcia Tiz6n, (Aso-
ciacion Espafiola de Sindrome de Sjo-
gren), Monica Merino Madrazo,
(Asociacion Gaucher), Isabel Calvo
(Asociaci6 de afectats per Retinosis
Pigmentaria a Catalunya) y Jacinto
Sanchez Casas, (Asociacion Espaiiola
de Esclerodermia), vocales.
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Claudia Delgade:

«Mayor incidencia politica
e investigacion en
Enfermedades Raras»

laudia Delgado, coordinadora
‘ de FEDER present6 el Plan es-

tratégico para el 2006 e hizo una
amplia exposicion de los logros de FE-
DER en 2005.

Respecto al primer punto. Propuso
como puntos esenciales: Fortalecer la re-
lacion con las asociaciones, aumentar la
incidencia politica de las Enfermedades
Raras, impulsar su investigacion, propi-
ciar unas mayor visibilidad ante la socie-
dad y los Medios de Comunicacion, con-
solidar las fuentes de financiacién de FE-
DER, potenciar los sistema de Informa-
cién y mejorar la coordinacién corporati-
va, entre otros objetivos. Y en el apartado
de prioridades en 2006: seguir luchando
por los derechos de los afectados, impul-
sando el Plan de Accién contra las ER,
articulado entorno a 10 ejes, potenciar los
sistemas de informacién de la propia or-
ganizacion, motivar al personal para me-
jorar los servicios, establecer convenios
de colaboracién con organismos, entes y
entidades. Y sobre todo trabajar en la
consolidacion de la Fundacion FEDER.

Los logros de FEDER en 2005 mere-
cieron un tratamiento aparte, que la co-
ordinadora de FEDER present6 en cinco
apartados: atencion social y sanitaria
para los afectados y sus familias, accién
politica para las ER, investigacion para
las ER, difusion y sensibilizacién en la so-
ciedad de las ER 'y captacion de fondos.

En el capitulo de los datos, Claudia
Delgado, los present6 asi:

— 112 asociaciones de pacientes
miembros de FEDER.

— 5 delegaciones en Espana.

— 11 técnicos y profesionales.

— 47 grupos de Ayuda Mutua coordi-
nados.

— 35 voluntarios.

— 3.644 personas beneficiadas, a tra-
vés del SIO.

— Mas de 300 beneficiarios en las ac-
ciones formativas.

Momentos de la
Asamblea en la que
Teo Mayayo presento
la Fundacion de
FEDER, Francesc
Valenzuela, secretario
de FEDER dio
lectura del acta y
acuerdos tomados,
con instantaneas de
los asambleistas
asistentes

y la entrega de
documentacion.
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| pleno del Senado

acordé el pasado

21 de febrero de

2006 por asentimiento crear
una ponencia para estudiar la
especial situacion de los
pacientes con enfermedades
raras y disefnar las medidas
sanitarias, educativas y
sociales que contribuyan a un
mejor tratamiento de estos
enfermos y a mejorar su calidad
de vida.

Las Enfermedades Raras,

El presidente del Senado, Javier Rojo presenté el pasado 21 de febrero
Dia por el que se acordaba, a propuesta de Ignacio Burgos Pérez del
acion de una ponencia en el seno de la Comision de Sanidad y Consumo
tuacion de los pacientes con Enfermedades Raras. Mocion a la que se

La ponencia se creara
gracias a una mocién del PP,
respaldada por todos los
grupos y por mas de cien

asociaciones de afectados por
enfermedades poco frecuentes,
cuyos representantes asistieron
hoy al pleno para pedir un plan
de accion contra estas
patologias que, segun sus
calculos, afectan a casi tres
millones de espanoles.

Las enfermedades raras,
unas 5.000, se denominan asi
por su baja prevalencia, pues

no afectan a mas de 5 de cada
10.000 habitantes; una de cada
tres causa una discapacidad y
se estima que el 35 por ciento
de las muertes de nifios en su
primer aino de vida se debe a
ellas.

Para el presidente de la
Federacién de Enfermedades
Raras, Moisés Abascal, es
urgente despertar el
compromiso politico para
luchar contra estas patologias,
ya que «nuestros enfermos
seguiran muriendo mientras el
Gobierno espanol no asuma la
responsabilidad de poner en
marcha un plan de acciones
concretas par ayudar a las
familias afectadas».

Antonio Bellon Martinez, del Grupo Parlamentario Socialista.

urgos, tras saludar a FE-

DER y a sus mds de

ochenta representantes de

las distintas asociaciones
que componen esta Federacion, pre-
sentes en el hemiciclo, recordé que
una enfermedad se dice que es rara si
afecta a menos de uno por cada 2.000
habitantes -en Espafia esta cifra re-
presentaria menos de 20.000 para
una enfermedad dada-. En conjunto,
cerca de 7.000 enfermedades han
sido identificadas; cinco nuevas pato-
logias son descritas cada semana en
revistas cientificas; el 80% son de ori-
gen genético; se estima que entre el 6
y el 8% de la poblacién estéd afectada
por estas enfermedades, entre afecta-
dos y potencialmente afectados, se-
gun fuentes europeas, es decir, alre-
dedor de 3 millones de espafioles, 27
millones de europeos y 25 millones
de norteamericanos.

Las caracteristicas comunes de las
Enfermedades Raras, precisaba Bur-
gos, consisten en que son graves O
muy graves, cronicas, a menudo dege-
nerativas y ponen en peligro la vida.
El comienzo de la enfermedad tiene
lugar en la nifiez para el 50% de las
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ER, son incapacitantes y la calidad de
vida de los pacientes estd a veces
comprometida por la falta o pérdida
de autonomia, desarrollan déficit mo-
tor, sensorial o intelectual en la mitad
de los casos, lo que origina discapaci-
dad y pérdida de la autonomia perso-
nal en uno de cada tres casos, siendo
muy dolorosas en términos de carga
psicosocial. Sufrimiento de pacientes
y sus familias que se agrava por la
desesperacion psicoldgica, la falta de
esperanza terapéutica y la ausencia
de ayuda practica para la vida diaria.

Son enfermedades frecuentemen-
te incurables, por lo general sin trata-
miento efectivo. En algunos casos se
pueden tratar sintomas para mejorar
la calidad y la esperanza de vida pero
el prondstico vital estd en juego en
casi la mitad de los casos, ya que a las
enfermedades raras se les puede atri-
buir el 35% de las muertes que ocu-
rren antes del primer afio de vida, el
10% de las que suceden entre el pri-
mero y los 5y el 12% de las acaeci-
das entre los 5 y los 15 afios.

Las ER son dificiles de tratar y
las familias encuentran enormes di-
ficultades para obtener el trata-




miento adecuado. Actualmente, de-
bido a la rareza de estas patologias,
los enfermos y sus familias sufren
por causas diversas, entre las que
cabe destacar: el peregrinaje diag-
nostico que refieren todos los afec-
tados, que supone gastos ingentes
para las familias y perjuicios para la
Salud de los afectados; el descono-
cimiento para los pacientes y los
médicos que los tratan de la patolo-
gia y de la existencia de centros es-
pecializados que tienen una expe-
riencia sobre la enfermedad o gru-
po de enfermedades; la ausencia de
otros profesionales de salud prepa-

en El Senado

de 2006 el tercer punto del Orden del
Grupo Parlamentario Popular, la cre-

encargada de analizar la especial si-
presenté la enmienda de senador José

rados; la insuficiencia del contacto
entre los especialistas del hospital y
el médico de cabecera que atiende
dia a dia a los afectados; el aisla-
miento y la sensacién de exclusion
social del sistema sociosanitario.
Una cincuentena de ER afectan
solamente a algunos millares de per-
sonas en Espaifia, unas quinientas no
afectan mds que a unos centenares y
varios miles s6lo a decenas de perso-
nas. Es necesario conocer mejor la
epidemiologia de las ER y reconocer
su especificidad; desarrollar informa-
cién para los enfermos, los profesio-
nales de la Salud y el publico en ge-
neral; formar a los profesionales
para identificarlas mejor; mejorar el
acceso a los cuidados y a la calidad
de la atencion de los afectados; apor-
tar iniciativas de desarrollo de los
Medicamentos Huérfanos; respon-
der a las necesidades de acompaiia-
miento especificas de las personas
afectadas por enfermedades poco
comunes y desarrollar el apoyo de
las asociaciones de afectados.
Asimismo, hay que promover la
investigacion e innovacién sobre las
ER, especialmente para los trata-
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mientos, y desarrollar colaboracio-
nes nacionales y europeas en el
campo de la ER.

Estas enfermedades tienen graves
consecuencias sociales. Vivir con una
ER tiene implicaciones en todas las
areas de la vida: el colegio, la eleccion
del trabajo futuro, el tiempo de ocio,
los amigos, la vida afectiva. Puede lle-
var a la estigmatizacion, el aislamien-
to y la exclusién de la comunidad so-
cial, e incluso a la discriminacién en la
suscripcion de seguros. Carecen de
una apropiada calidad de vida y de un
adecuado cuidado de la salud. Falta,
asimismo, coordinacion entre las dife-
rentes esferas de los conocimientos
técnicos que son necesarios para estos
pacientes, tales como fisioterapia, nu-
tricion, psicologia, etc. Los pacientes
pueden vivir durante varios afios en
situaciones precarias sin atenciéon mé-
dica competente, incluyendo inter-
venciones de rehabilitacion, y perma-
necen frecuentemente excluidos del
sistema de cuidado sanitario, incluso
después de hacerse el diagnostico.

Se enfrentan, también, al alto
coste de los medicamentos existen-
tes y del correspondiente cuidado. El
gasto adicional para hacer frente a la
enfermedad en términos de ayudas
humanas y técnicas, combinado con
la falta de beneficios sociales actua-
les y de reembolsos, causa un empo-
brecimiento total de la familia y au-
menta dramdticamente la desigual-
dad de acceso al cuidado de los
pacientes de enfermedades raras.

Los politicos, advirtié el senador
Burgos, tienen que darse cuenta de
que las ER son un asunto crucial de
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Salud para unos 30 millones de habi-
tantes de la Unién Europea. Las ER
plantean un grave problema sociosa-
nitario. Si el Gobierno quiere garanti-
zar en condiciones de equidad el ac-
ceso a los cuidados médicos, al trata-
miento y al seguimiento, sera
imprescindible que adapte el sistema
sanitario a las necesidades de los ciu-
dadanos afectados, donde los nifios,
jovenes o adultos tengan las mismas
oportunidades de vivir, sin que la ra-
reza de su enfermedad afecte a su
proyecto de vida; que reconozca las
dificultades afadidas a la propia en-
fermedad generadas por la discapaci-
dad que acompaia a las ER en sus
diversos aspectos médicos, cientificos
y sociales, mejorando el acceso al
diagnoéstico, adaptando la atencién
multidisciplinar médica y social a las
necesidades sociales reales de los pa-
cientes con ER; que incentive el des-
arrollo de proyectos de investigacion
bésica clinica y social sobre las ER y
que fomente la plena integracion de
los afectados.

Es necesario que el Gobierno
apoye y comprenda el Plan de Ac-
cién para las enfermedades raras
que propone la FEDER como un
programa que aborde y resuelva
con un enfoque integral las necesi-
dades de nuestros enfermos, pro-
mocionando la investigacion, edu-
cando sobre las ER, aumentando la
sensibilidad y visibilidad de estas
enfermedades ante la sociedad y
los medios de comunicacidn, y di-
vulgando el Servicio de Informa-
cién y Orientaciéon de enfermeda-
des raras, SIO.

EL SENADO DE ESPAN f'__
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Testimonios

gnacio Burgos presenté a continuacién algunos testi-

monios que avalaban esta situacion. Dice uno de los

padres: «Todos los padres se preocupan del futuro de

un hijo. Cuando tienes un hijo que estd profunda-
mente discapacitado, o con discapacidades multiples, estas
preocupaciones son muy diferentes y adquieren proporciones
enormes. El futuro es tan sobrecogedor que, a menudo, las fa-
milias tienen que elegir vivir el presente, el dia de hoy, porque
pensar en el futuro es demasiado doloroso». Otro padre dice:
«Cuando diagnosticaron a mi hija esa enfermedad metabdli-
ca que afecta gravemente al higado, que pone en peligro su
vida, nuestras esperanzas y suefios para su futuro se hicieron
aficos. Cuando nace tu primer hijo suefias que llegue a ser un
futbolista profesional o quizd médico. Estos suefios fueron re-
emplazados por nuevos suefios, como esperar poderlo llevar
del hospital a casa y que viva lo suficiente para oirle decir
mam4 o papa. Hay escaso apoyo escolar y laboral. Los maes-
tros tienen miedo o dicen que no estan preparados y no sa-
ben cémo tratar a mi hija. Necesitaria un cuidador para ella
sola. No sé como se va a resolver, pero mi nifia se tiene que

ESPECIAL

En temas de logistica, queda mu-
cho por hacer para asegurar la igual-
dad real entre ciudadanos discapacita-
dos y ciudadanos sanos. En resumen,
las ER plantean multiples problemas: por un lado, médicos,
de conocimiento, de diagndstico precoz y frecuente peregri-
naje a médicos de referencia —no ya a centros, pues en Es-
pafia existen pocos centros de referencia y muy pocos mé-
dicos de referencia de ER—, de coordinacion de especialis-
tas con los médicos de cabecera; por otro, sociales, pues es
algo dificil de asumir por la familia por la angustia ante el
diagnostico y el prondstico, la incertidumbre de las compli-
caciones frecuentes, la necesidad de un cuidador permanen-
te y el recabar las emociones, el trabajo, el ocio y el presu-
puesto de toda la familia, al ser todo més dificil, mas caro vy,
generalmente estar mas lejos.

En nombre de los cientos de miles de afectados, FE-
DER pide a las administraciones publicas que lideren un
proceso de concertacién que asocie a los expertos en ER,
clinicos e investigadores, y FEDER como representantes

escolarizar, porque ella no tiene problemas de cabeza».

de los enfermos.

Principales problemas de las familias

66

Todos los dias

me tengo que
desplazar 100
kilometros para
llevar al nino a

estimulacion ,,

os principales problemas
de las familias, anadio el
senador Burgos, son la fal-
ta de informacién sobre la
enfermedad, el diagnéstico y el cuidado
y los tratamientos. Dice asi una afecta-
da: «Cada vez que voy a urgencias co-
mienza mi agonia, pues al decir el nom-
bre de la enfermedad veo que no saben
qué hacer. Necesitaria un informe mé-
dico, un protocolo de atencién, en fin,
informacion especializada para saber
qué hacer cuando llegan las crisis».
Estas dolencias causan empobreci-
miento; debido al desconocimiento
que existe por parte del Sistema Na-
cional de Salud de las necesidades de
los pacientes en cuanto a medicamen-
tos, numerosos y de elevado precio,
desplazamientos, crisis, los pacientes
deben asumir una costosa carga que
origina el empobrecimiento de toda la
familia. Dicen asi: «Todos los dias me
tengo que desplazar 100 kildmetros
para llevar al nifio a estimulacion».
«Cada dia tengo que vendar a mi
nifio por las ampollas que le salen; me
gasto un dineral en vendas y cremas

FEDER

protectoras que no estan incluidas en
el Sistema Nacional de Salud. Tiene
una inmunodeficiencia, tiene conti-
nuos catarros y neumonias, por lo que
me gasto mds del dinero que gano en
medicinas».

Hay descoordinacién entre los
profesionales de la Salud. Los afecta-
dos, familiares y cuidadores lamentan
la descoordinacién entre los distintos
profesionales al tratarse de una ER,
algo que hay que evitar al ser éstas
multisistémicas.

Dice otro paciente: «Cada vez que
voy al médico tengo que explicar una
y otra vez mi historia. Tengo un dos-
sier con todo, pero nunca es suficien-
te. Tengo que hacer yo mismo de co-
ordinador, de psicélogo y de especia-
lista. Siento miedo ante el miedo de
mis médicos. Me dicen que no habian
visto un caso como el mio. Gracias a
Dios, a través de FEDER he encon-
trado mas casos y estamos ayudando-
Nnos unos a otros.

Hay deterioro de la salud fisica y
psicoldgica de los afectados y de los
cuidadores».




Creacion de una ponencia

or todo ello, reconocia Burgos, el Grupo Parlamentario Popular en

el Senado ha querido presentar una mocién que plantea la creacion

de una ponencia. Desde nuestro grupo, afirmaba, hemos entendido,

aun habiendo sido sencillo presentar una mocioén concreta instando
al Gobierno a un aspecto determinado, que era mejor que todos los miembros
de esta Camara, a ser posible con acuerdo por unanimidad y con el compromi-
so de trabajo de las comisiones que finalmente constituyan esta ponencia, tra-
bajaramos para oir, escuchar, atender y entender a los pacientes, a las asocia-
ciones, a los ministerios, a las administraciones publicas, a las comunidades au-
tonomas, a los medios de comunicacion, con el fin de entre todos estructurar
una solucién, que necesariamente ha de ser paso a paso, que necesariamente va
a ser lenta, pero que tiene el compromiso de subir cada dia un escalén y poder
cumplir con el principio de equidad de nuestro sistema sanitario, que es dar
mads al que mads lo necesita, algo que probablemente el Sistema Nacional de Sa-
lud incumple con los enfermos de ER.

Por ello, el Grupo Parlamentario Popular en el Senado propone la siguien-
te mocién: «El Senado acuerda la creacion de una ponencia en el seno de la
Comisioén de Sanidad y Consumo, encargada de analizar la especial situacion
de los pacientes con ER vy, especialmente, las medidas sanitarias, educativas y
sociales que contribuyan a un adecuado tratamiento de los enfermos y a la me-
jora de sus condiciones de vida». Proposicién que fue acogida con aplausos.

Centro de Investigacion en ER

n la Comisién de Sanidad y

Consumo se presentd re-

cientemente una mocion

respecto a la Fibrosis Quis-
tica, que fue aprobada por unanimi-
dad, y, sin ir més lejos, en esta misma
Comision de Sanidad y Consumo, en
la comparecencia del director del Ins-
tituto de Salud Carlos III, a peticién
del Grupo de Convergencia i Unid, las
ER estuvieron presentes en el anélisis
que aquél hizo sobre los centros de in-
vestigacion en red y sobre las redes te-
maticas de investigacion, entre las que
se encuentran estas enfermedades, con
un importante presupuesto, como to-
das sus sefiorias saben.

En 2003 se cred el Instituto de In-
vestigacion de Enfermedades Raras,
dentro de la estructura del Instituto
de Salud Carlos III, con la idea de re-
forzar la linea de actuacion existente.
Este Instituto tiene como objetivo
impulsar y coordinar acciones de In-
vestigacion en el campo de las ER,
tomando como base las redes de in-
vestigacion y los grupos de expertos
independientes ya existentes. Al mis-

mo tiempo, desarrolla su propia in-
vestigacion interna a través de pro-
yectos y prioridades de investigacion
europeos, su colaboracion con redes
nacionales y el trabajo en lineas de
investigacién que le son propias y en
las que tiene una experiencia consoli-
dada.

En este sentido el Instituto de Sa-
lud Carlos III viene trabajando en la
elaboracion de un programa de In-
vestigacion para las ER apoyado en
las siguientes acciones: Impulso de las
acciones de investigacion a través de
las Redes Tematicas de Investigacion
Cooperativa Sanitaria, promoviendo
una mayor coordinacién entre las dis-
tintas redes existentes; inclusion de
las ER entre las prioridades de inves-
tigacion de las convocatorias publicas
de proyecto de investigacién en sus
diversas modalidades, atrayendo a
grupos e investigadores a dichas con-
vocatorias, de forma que se favorezca
la exposicion de hipétesis de trabajo
de manera libre y competitiva; mejo-
ra de la formacién de los profesiona-
les, tanto de aquellos que estdn inclui-
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dos en las propias estructuras de in-
vestigacion de nuestros grandes cen-
tros como de aquellos que desarro-
llan su trabajo en la atencién prima-
ria; mejora de acceso a los fondos
europeos y colaboraciones con gran-
des redes de excelencia en este 4mbi-
to.

El Instituto de Investigaciéon de
Enfermedades Raras participa en va-
rias de estas redes de investigacion y
a su vez es el impulsor y creador de la
Unica red que desarrolla investigacion
epidemioldgica del conjunto de las
ER, Farmacoepidemiologia y Vigilan-
cia de anomalias congénitas. Esta red
se denomina Red Epidemioldgica de
Investigacion en ER y en la misma
participan instituciones ubicadas en
mas de 11 Comunidades Auténomas
y cerca de 100 investigadores con
experiencia en Salud Publica, en Epi-
demiologia, en Farmacologia y en
Biologia Molecular. Desde esta red se
estdn promoviendo acciones impor-
tantes encaminadas a lograr un ma-
yor conocimiento de los posibles fac-

tores de riesgo de las ER.
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Participacion en programas Europeos

1 Instituto de Investiga-
cion de Enfermedades
Raras participa en las ac-
ciones de investigacion
europea sobre el tema en cuestion.
Asimismo participa en el «Task Force
on Rare Diseases», en donde se esta-
blecen las lineas de actuaciéon futura
en este ambito, lo que sin duda deter-
minard la estrategia a seguir tanto a
nivel local como nacional. Este Insti-
tuto ha tenido un importante papel
en las actividades en relacion con las
asociaciones de enfermos, con el co-
mité asesor de asociaciones de enfer-
mos y la informacién a pacientes.

No obstante y abundando en lo
anterior, aclaraba el senador Bellon,
en la misma comparecencia se puso
de manifiesto la creacién, en el Insti-
tuto de Salud Carlos III, de los Cen-
tros de Investigacion Biomédica en
Red, CIBER, en aquellas areas de es-
pecial interés sanitario, siendo una de
estas areas estratégicas la de las ER.

El objetivo del nuevo CIBER serd
aumentar el conocimiento sobre las
bases moleculares de estas enfermeda-
des de base genética y escasa preva-
lencia para avanzar en su tratamiento
clinico y en su diagndstico precoz, lo
que permitird también fortalecer las
bases de datos y bancos de ADN.

Ademas del campo de la investi-
gacion y por lo que a asistencia sani-
taria se refiere, los distintos servicios
regionales de salud competentes en
esta materia ofrecen a aquellos enfer-
mos que padecen este tipo de patolo-

gias la asistencia sanitaria que necesi-
tan.

Dentro de la asistencia sanitaria y
su repercusion en el campo de estas pa-
tologias también hay que sefialar que
en la actualidad se estd trabajando para
corregir las deficiencias de los centros
de referencia, con el fin de incluirlos en
el Sistema Nacional de Salud.

La Ley 16/2003, de 28 de mayo, de
Cohesion y Calidad del Sistema Na-
cional de Salud en su articulo 27.1, re-
lativo a garantias de seguridad, prevé
la existencia de los servicios de refe-
rencia, sefialando que cuando se trate
de técnicas, tecnologias o procedi-
mientos para cuya correcta utiliza-
cién sea conveniente concentrar los
casos a tratar, se designardn servicios
de referencia, de acuerdo con lo que
se establece en su articulo 28 relativo
a garantias de calidad y de servicios
de referencia. Este articulo en su pun-
to 2 recoge que en el seno del Conse-
jo Interterritorial del Sistema Nacio-
nal de Salud, se acordara la designa-
cion de servicios de referencia, el
nimero necesario de estos y su ubica-
cién estratégica dentro del Sistema
Nacional de Salud, con un enfoque de
planificaciéon de conjunto, para la
atencion a aquellas patologias que
precisen para su atencién correcta
una concentraciéon de los recursos
diagnosticos y terapéuticos, a fin de
garantizar la calidad, la seguridad y la
eficiencia asistenciales.

Por ello en la futura definicién de
los servicios de‘referencia muy proba-
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blemente uno de los elementos a tener
en cuenta va a ser el de centros de en-
fermedades poco prevalentes. En todo
caso se han iniciado los trabajos con el
objetivo de establecer la normativa
que permita la designacién de los ser-
vicios y unidades de referencia.

A la vista de lo anteriormente ex-
puesto, precisé el senador Bellon,
puede considerarse que en el d4mbito
del estudio, la investigacién y la asis-
tencia sanitaria se estdn desarrollan-
do actuaciones tendentes a avanzar y
mejorar la atencién que se presta a
quienes sufren estas enfermedades.
Ahora bien, los problemas derivados
de las mismas afectan, no sélo en este
ambito, y no s6lo a los enfermos, sino
también a los familiares, implicando
en su solucién a distintas administra-
ciones. El Grupo Parlamentario So-
cialista, anunci6é Bell6n, va a apoyar
esta mocioén porque de las conclusio-
nes a que'se llegue en la ponencia se
derivaran mejoras en la accién y en la
atencion integral de los pacientes que
sufren este tipo de enfermedades.




PSOE: Una ponencia

en la Comision de Sanidad

ras la presentacién de la mo-

cién, el presidente del Con-

greso, dio la palabra al sena-

dor Bellon Martinez, del
Grupo Parlamentario Socialista quien
reconocié que cada vez que se presen-
tan iniciativas parlamentarias que hacen
referencia a la promocién de la Salud, a
la prevencién de la enfermedad o bien a
la atencion sanitaria de los enfermos se
produce en el ambiente de la Ciamara
un cierto clima de consenso, quiza por el
hecho de que a nivel conceptual todos
entendemos que la Salud es el bien méas
preciado para el individuo y para la so-
ciedad, y que todo cuanto conduzca a
protegerla y mejorarla debe ser acepta-
do y bienvenido sin muchos reparos.

Pero no siempre sucede asi, como
hemos visto recientemente en el Con-
greso de los Diputados con la Ley de
Reproduccion Asistida, que fue vota-
da en contra por el Grupo Parlamen-
tario Popular. A veces, reconoci6 Bei-
con, ni la Salud ni los temas relacio-
nados con la misma tienen asegurado
un consenso parlamentario.

Pero ese no va a ser el caso de hoy,
estoy convencido, por lo que respecta a
la mocién que oportunamente ha pre-
sentado el Grupo Popular, en la se que
insta a la creaciéon de una ponencia en
el seno de la Comisién de Sanidad y
Consumo encargada de analizar la es-
pecial situacién de los pacientes con ER
y, especialmente, las medidas sanitarias,
educativas y sociales que contribuyan al
adecuado tratamiento de los enfermos
y a la mejora de sus condiciones de
vida. Creo que todos los grupos parla-
mentarios vamos a estar de acuerdo en

aprobar esta iniciativa, con la enmienda
de adicién que mi grupo ha presentado.

Como ya se ha dicho, precis6 €l, las
ER son patologias cuya incidencia y
prevalencia son muy bajas y, por defini-
cién, son poco frecuentes, pero, en con-
junto, afectan a un porcentaje impor-
tante de la poblacién, en torno al 5%
de los ciudadanos en los paises des-
arrollados. Sin embargo, no han sido

del Grupo Parlamentario

L

Bellon Martinez,

extrafias en el ambiente parlamentario.
En maés de una ocasién han estado pre-
sentes en las Cdmaras, gracias a la sen-
sibilidad de los grupos parlamentarios,
contemplando esa realidad que genera
grandes dramas individuales y familia-
res, al tiempo que altos costes sociosa-
nitarios. De ahi que hayan sido nume-
rosas las iniciativas parlamentarias pre-
sentadas al respecto.

Socialista

CC: Problemas que

deben tomarse

en consideracion

para buscar
soluciones

inalizada la intervencién del
Grupo Socialista y la réplica
del Partido Popular, el presi-
dente del Senado, Angel
jo dio la palabra al representante del
Grupo Parlamentario de Senadores de
Coalicion Canaria, Perestelo Rodri-
guez, dentro del Grupo Parlamentario
Mixto, quien lo hizo para fijar su posi-
cién, quien por respeto a las personas
que nos visitan, precis6 €1, a los familia-
res de las personas afectadas, merece la
pena saludarles desde la tribuna y com-
partir y comprender sus preocupacio-
nes. Su presencia en el Senado no es ca-
sual. Las instituciones conocen estos
problemas y debaten sobre ellos por
iniciativa de los familiares de las perso-
nas que los sufren. Les agradecemos,
pues, su presencia y su trabajo, por el
que trasladan a las instituciones proble-
mas que deben tomar en consideracion
para buscar soluciones.

Para poner en marcha las solucio-
nes, preciso el senador Perestelo es pre-
ciso ser consciente de la existencia de
un problema. Hoy puedo contar a la
Céamara la experiencia de una isla pe-
quefia en Canarias, la isla de La Palma,
donde un grupo de familiares ha cons-
tituido una asociacién —Nifios Espe-

FEDER

del Grupo Parlamentario
de Coalicion Canaria

Angel Rojo,

ciales de La Palma— que trabaja y co-
labora con las instituciones, ha tomado
la iniciativa de recaudar recursos y es
capaz de hacer viable un proyecto tera-
péutico del que pueden beneficiarse
sus familiares y muchas mds personas.

Por todo esto es oportuna la inicia-
tiva que presenta hoy el Grupo Popu-
lar, asi como el consenso obtenido. La
intervencién del portavoz del Grupo
Parlamentario Popular en defensa de la
iniciativa ha sido brillante, y también lo
ha sido la del portavoz del Grupo Par-
lamentario Socialista al presentar su
enmienda. Las fuerzas politicas agrade-
cemos este marco de consenso.

En nombre de mi Grupo no tengo
mucho més que decir. Slo quiero afia-
dir el deseo de que se produzca un tra-
bajo fructifero en la ponencia. Seguro
que participardn en ella expertos que
nos podrdn aclarar muchos conceptos,
que pueden dar pie a un gran debate y
—lo que es mds importante— lograr lo
que esperan los familiares: medidas
concretas y singularizadas para cada
uno de los casos. Creo que hoy, declara-
ba el senador Perestelo, del Grupo Par-
lamentario Coalicién Canaria, podre-
mos felicitarnos, porque la mocién a es-

tar aprobada por unanimidad.
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CiU: Medidas oportunas,
a partir de las conclusiones

de la ponencia

inalizada la intervencién del

Grupo Coaliciéon Canaria, el
presidente del Senado, dio

la palabra a la senadora

xandre i Cerarols, del Grupo Parla-
mentario Cataldn de Convergencia i
Unid, quien, al igual que venian hacién-
dolo los distintos representantes, dio la
bienvenida a los representantes de FE-
DER, en nombre propio y de su grupo.
Nuestra sociedad se preocupa de
estos enfermos en Europa y en Espaiia.
En esta misma Cdmara, y en la Comi-
sién de Sanidad y Consumo, se ha ha-
blado ya de los CIBER, a los que tam-
bién se ha hecho referencia —los Cen-
tros de Investigacion Biomédica en
Red—, uno de los cuales esta dedicado
a las ER y se ha creado con el fin —y
leo textualmente — de aumentar los co-
nocimientos sobre las bases molecula-
res de estas enfermedades y de su base
genética, con el objeto de avanzar en su
tratamiento clinico y en su diagnéstico
precoz, asi como para aunar esfuerzos
en este &mbito que permitan fortalecer
las bases de datos y los bancos de
ADN. El senador Bell6n ha hecho alu-

Miembreos de
FEDER
asisten a las
explicaciones
sobre la labor
de los
senadores. ..

sién a ellos: ha hablado de servicios de
referencia, de concentraciéon de pacien-
tes, de planificaciones y de estrategias.
Este es el camino: la investigacién de
cada una de estas enfermedades en dis-
tintas vertientes.

Estamos convencidos de que la po-
nencia que se va a crear no tiene como
mision el estudio cientifico, que ya rea-
lizan varias estructuras sanitarias, Sino
el impulso del conocimiento de estas
enfermedades y de su entorno; de los
problemas humanos de los afectados, y
de los problemas técnicos y la forma en
que afectan a los familiares. La ponen-
cia pretende el contacto con las asocia-
ciones de afectados para conocer de
primera mano sus problemas.

En este punto, y ya que estén pre-
sentes algunos de los afectados, a mi
me gustaria utilizar esta tribuna para
alertarles muy especialmente sobre las
noticias que llegan a través de los me-
dios de comunicacién respecto a descu-
brimientos cientificos sobre estas enfer-
medades, porque aunque sean muy im-
portantes en el desarrollo y en el
tratamiento de las mismas, no siempre

ma
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Alaxandre i Cerarols,
del Grupo
Parlamentario
Convergencia i Unio

se traducen inmediatamente en solu-
ciones y levantan muchas falsas espe-
ranzas, provocan desplazamientos y vi-
sitas indtiles, hasta el punto de que al-
guna familia se pueda romper
precisamente porque no hay esperan-
za, creyendo que si la habia.

Nosotros, anunci6 la representante
del Grupo Coaliciéon Canaria, votare-
mos a favor de la creacién de esta po-
nencia para que, a partir de sus conclu-
siones, se puedan establecer las medi-
das oportunas para paliar, ya que no
curar —porque de momento parece
imposible—, los estragos que hacen en
los pacientes y en sus familiares, no
solo en el mundo sanitario sino tam-
bién en el sociosanitario y en el laboral
—como pedia la enmienda del Grupo
Parlamentario Socialista—, asi como en
el educativo, tal y como han descrito
perfectamente los anteriores ponentes.

Por ello, finalizé la senadora Ala-
xandre, votaremos a favor y esperamos
que, a través de la ponencia, podamos
colaborar en la mejora si bien no en
cuanto al prondstico, al menos en la
evolucion de estas enfermedades.

FEDER




PNV: Mejorar la calidad
de vida de los afectados

y sus familias

or el Grupo Parlamentario

de Senadores Nacionalistas

Vasco, tomo la palabra la se-

nadora Lorofio Ormaechea,
quien, tras iniciar su intervencién como
hicieron quienes le precedieron en el
uso de la palabra, dando la bienvenida a
la Federacion y Asociaciones de afecta-
dos de ER, asociaciones integradas en
FEDER, la mocién presentada por el
Grupo Popular, con la incorporacién de
la enmienda del Grupo Socialista, la se-
nadora Lorofio la consideraba ldgica,
precisamente por las connotaciones tan-
to de carécter social y asistencial que
plantean las personas afectadas por ER,
como las que se plantean desde el pun-
to de vista sanitario.

En este sentido, es preciso dar una
respuesta adecuada a los problemas
sociofamiliares y asistenciales, tanto
desde su vertiente social como sanita-
ria, a los problemas econdmicos, que
tampoco hay que olvidarlos, y de
cualquier otra indole que tengan las
personas afectadas por una ER, a la
par que establecer un adecuado siste-
ma de informacién, asesoramiento y
ayuda, tanto para los afectados como
para su familias.

Vamos a apoyar, aseguro la repre-
sentante del Grupo Parlamentario de
Senadores Nacionalistas Vasco, la ini-
ciativa del Grupo Parlamentario Popu-
lar con la incorporacién de la enmien-
da del Grupo Parlamentario Socialista,
pero creo que también es importante
—vy lo digo humildemente desde esta
tribuna en nombre y representacion de
nuestro Grupo Parlamentario— hacer
una reflexion en voz alta respecto a las
posibles expectativas que puedan ge-
nerarse de la creacion de la ponencia y
del informe que pueda derivarse de la
misma. Primero, la ponencia nos va a
acercar a un problema diverso, com-
plejo, con realidades dispares y situa-
ciones criticas en algunos casos, por no
decir en la mayoria de ellos. Segundo,
las posibles medidas que puedan resul-
tar del informe final no van a solucio-
nar los problemas de todos los afecta-
dos, pero si puede que mejoren la cali-
dad de vida de los afectados vy, por
extension, la de sus familias. En tercer
lugar, todos sabemos que una laguna
importante radica en la investigacion y
desarrollo de los medicamentos huér-
fanos, por una sencilla razén que aqui
se ha dicho: no son rentables econémi-

Loroiio Ormaechea,
del Grupo Parlamentario

Nacionalista Vasco

camente. Habrd que incidir en este as-
pecto a nivel de la ponencia y analizar
las posibilidades de fomentar esta in-
vestigacion.

Este Grupo Parlamentario de Se-
nadores Nacionalistas Vascos espera
y confia en que esta Ponencia sirva
para mejorar sustancialmente la cali-
dad de vida y las condiciones socioa-
sistenciales de los afectados y sus fa-
milias, puesto que habra aspectos ge-
nerales que afecten a la totalidad o a
la mayoria de ellos que quizds pue-
dan tener un posible cauce de solu-
cioén, y pueda abrirse asi el inicio de
una cierta luz al final del tunel para
estos afectados y, por extension, para
sus familias.

En este sentido, desde esta tribuna
apoyamos esta iniciativa, asegurd la
senadora Lorofio y, desde luego, agra-
decemos sinceramente al Grupo Par-
lamentario Popular que haya traido
de nuevo a debate en esta Camara,
como hizo en la pasada legislatura, el
asunto de las enfermedades raras
que, como he comentado anterior-
mente, ha sido debatido en varias
ocasiones, tanto en sesion plenaria
como en comision.

FEDER

...enla
Camara Alta,
en esta
ocasion, en las
instalaciones
antiguas, hoy
motivo de
visita.
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ECP: ... Un problema social
que afecta a la familia

y al entorno social

n nombre de la Entesa Ca-
talana de Progrés tomo la
palabra el senador Espasa [
Oliver, quien después de sa-
ludar la presencia en el hemiciclo de re-
presentantes de FEDER vy otras asocia-
ciones similares, que asisten a las deli-
beraciones desde la tribuna publica, y
tras expresar su satisfaccion de que el
Grupo Popular hubiera aceptado la en-
mienda del Grupo Socialista, que venia
a afadir un elemento importante y fun-
damental a esta mocién, expreso su in-
tencién de aprobarla por unanimidad.
Y es que no estamos hablando sélo,
preciso el senador Espasa, de un pro-
blema médico y sanitario, es decir, de
diagndstico, prondstico y tratamiento
—los familiares y amigos de estas per-
sonas lo saben mucho mejor que el que
les esta hablando—, sino fundamental-
mente de un problema social, de vida
cotidiana, que afecta a la familia y al
entorno social de quienes pasan por ese
doloroso trance. Por tanto, sean bienve-
nidas la enmienda y su aceptacion.

Y anadiré algo mas, procurando no
abundar en lo ya dicho. El senador
Burgos hacia una reflexion al final de
su intervencion. Se preguntaba si el Sis-
tema Nacional de Salud, ese magnifico
servicio publico y gratuito en el mo-
mento del uso del que nos hemos dota-
do los espafioles, es lo suficientemente
equitativo en relacién con un grupo de
enfermos: los que padecen ER. Pues
bien, es una buena pregunta, senador
Burgos, porque seguramente no lo sea
de forma suficiente. Pero vamos a in-
tentar corregir esa situacion con su ini-
ciativa, con la creacion de esa ponencia.
Vamos a intentar que el Sistema Publi-
co Sanitario espafiol, a través de las Co-
munidades Auténomas, sea equitativo.
Porque, en definitiva, el principio rector
fundamental de un modelo sanitario
universal y publico como el espafiol
debe ser la equidad; y ésta no consiste
en un falso igualitarismo sino en dar
mds a quien mds necesita y menos a

quien menos lo requiera. Y para ello es
fundamental la organizacioén publica y
universal de la sanidad.

Por otra parte, ahora que estd tan
de moda hablar del futuro de la Sani-
dad a través de los copagos, etcétera,
creo que es el momento de recordar a
la izquierda y a la derecha que no hay
mejor sistema sanitario que el sistema
publico universal y gratuito en el mo-
mento del uso, como ocurre con el
sistema sanitario espafiol. Y no hay
nada mds equitativo que la seguridad
de contar con un sistema que dard a
cada uno lo suyo. Y la introduccién
de cualesquiera barreras econdmicas
en un sistema que debe ser publico,
universal y gratuito no hace mds que
aumentar su falta de equidad. Por
tanto, si somos fieles a lo que todos
hemos dicho hoy aqui confio en que
también lo seremos al modelo de que
nos hemos dotado los espafioles: un
sistema publico universal y gratuito
en el momento del uso.

Y la tercera y udltima reflexién que
querfa hacer para las personas que nos
estan escuchando, manifest6 el repre-
sentante del Grupo de Entesa Catalana
de Progrés, y para otras, es sobre la im-
portancia del asociacionismo de enfer-

Espasa I Oliver,
Entesa Catalana de Progrés

mos y de familiares de enfermos en el
mundo de la Sanidad, no sélo porque
asi adquieren mds fuerza y pueden rei-
vindicar o llamar la atenciéon sobre su
situacion, que también es importante y
es por donde se empieza, sino porque
se tenga la seguridad de que ello es asi,
creando asociaciones de enfermos, sea
por ER o por otras enfermedades, no
s6lo mejoran la calidad de vida de estos
enfermos y de sus familiares, sino que
mejoran la calidad del Sistema Sanita-
rio, pues obligan al mismo a llevar a
cabo un didlogo mds horizontal, mds
igualitario desde el saber que monopo-
lizan los cientificos, los médicos, los
profesionales en el sistema de Salud
con las necesidades sociales y sanitarias
del propio enfermo.

Por tanto, el asociacionismo sani-
tario que ustedes representan, asi
como los otros muchos que hay, no
deben verse s6lo como una mera acti-
tud reivindicatoria o para llamar la
atencidn, sino que ustedes son, afirmé
el senador ESPASA I OLIVER, diri-
giéndose a los representantes de FE-
DER, y deben serlo atn mas en el fu-
turo, una pieza fundamental para que
el sistema sanitario espafiol funcione
cada vez mejor.

El senador Ignacio Burgo en un momento de la visita de los representantes de las

Asociaciones de FEDER.

FEDER




Intervencion final del Grupo

Popular

inalmente, para cerrar la se-

sién, tomo la palabra el sena-

dor Burgos Pérez para dar las

gracias a todos por la acogida
f&¥orable de su ponencia. Hoy se ha pro-
ducido aqui, afirmé él, un pequefio mila-
gro. Esperemos que ese milagro continde
dando soluciones a los muiltiples proble-
mas de los pacientes con enfermedades
raras y de sus familiares, que son auténti-
cas fortalezas de coraje, de generosidad,
de solidaridad y de entrega. Hoy se ha
producido aqui un pequefio milagro, pri-
mero, porque hemos conseguido la unani-
midad. Quiero dar las gracias por ello al
Grupo de Senadores de Coaliciéon Cana-
ria, al Grupo Parlamentario Catalan en el
Senado de Convergencia i Unid, al Grupo
Parlamentario de Senadores Nacionalistas
Vascos, al Grupo Entesa Catalana de Pro-
grés, y también al Grupo Parlamentario
Socialista, pero es que se ha producido un

milagro porque el Grupo Parlamentario
Socialista ha defendido las realizaciones
del Gobierno del Partido Popular en su
momento, y el Grupo Parlamentario Po-
pular ha presentado la enmienda de adi-
cién del Grupo Parlamentario Socialista.

Yo quiero agradecer al senador Be-
lI6n y al Grupo Parlamentario Socialista
el reconocimiento que ha hecho de la la-
bor del Instituto de Enfermedades Raras,
creado en la pasada legislatura, y quiero
agradecer a todos los grupos que, supera-
das distintas ambigiiedades anteriores,
con decision, con claridad, con rotundi-
dad, hayan venido a apoyar esta ponen-
cia, que es dificil, que sabemos que es
complicado que se lleve adelante, como
todos deseariamos, pero que indudable-
mente va a ayudar a subir escalén tras es-
calén, y a dar solucién a los problemas de
muchos de los pacientes y de los familia-
res de enfermos con ER.

Para avanzar en la busqueda de tratamientos

=

Ignacio Burgos,
del Grupo Popular

Por eso les ofrezco a todos mi mas
sincero reconocimiento. Mi grupo ha te-
nido conmigo el gusto de aplaudir mu-
chas de las intervenciones del resto de los
grupos, y creo que ese pequefio milagro
—vy quiero agradecer especialmente la to-
lerancia del presidente— se ha produci-
do hoy. A todos muchas gracias: a FE-
DER, gracias por estar aqui, gracias por
su coraje, gracias por su esfuerzo, gracias
porque vienen de todas partes de Espa-
fla; muchas gracias a todos. Entre todos
seremos capaces de construir, segura-
mente, un mundo un poco mejor para us-
tedes y sus hijos. Muchas gracias a todos.

El presidente del Senado, Angel
Rojo, tras las distintas intervenciones, y
en la medida en que hay un acuerdo una-
nime, entendié que quedaba aprobada la
mocioén por asentimiento.

Burgos pide mas apoyo al Gobierno para las ER

1 senador del PP por Avila,

Ignacio Burgos, denuncié en

la Camara Alta la «exclusién

social que padecen los afecta-
dos por enfermedades raras», Burgos
hizo estas declaraciones en la presenta-
cién de la ponencia parlamentaria sobre
este tipo de enfermedades, de la que él
mismo es el portavoz popular.

Durante su intervencién, pidi6 al Go-
bierno que invierta en investigacién y
«cumpla con su obligacién de dar mas a
quien mds lo necesita». Record6é que «a
pesar de su baja incidencia, las enferme-
dades raras constituyen el 25 por ciento
del total de las enfermedades» y en la ma-
yor parte de los casos «pueden conllevar
peligro de muerte o invalidez crénica».

«Al ser tan poco frecuentes, estas en-
fermedades presentan un mayor grado
de incertidumbre y desinformacién, tanto
para el paciente como para el profesio-
nal, asi como falta de inversiones en asis-
tencia sanitaria especializada, investiga-
cién, educacién y prestaciones sociales

entre otros campos necesarios para la
adecuada asistencia al paciente y su fami-
lia», sefial6 Burgos, que aseguré que exis-
ten mas de 5.000 patologias de este tipo
catalogadas.

En este sentido, aludi6 a la «falta de
ayudas econdmicas suficientes y la falta

FEDER

de medicamentos especificos para tratar
la enfermedad» y manifest6 que «es nece-
sario poner el mdximo esfuerzo para se-
guir trabajando y avanzando en el estudio
y la prevencién de este tipo de enferme-
dades y en la mejora de la calidad de vida
de los que las padecen».

Moisés
Abascal

y el senador
Ignacio Burgo.
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¢¢ Nuestro gran objetivo,
la normalizacion de las

El éxito o fracaso de FEDER
depende de todos. Hay
muchos frentes abiertos y
los necesitamos a todos

Mi intencion es fortalecer y
consolidar la organizacion,
potenciando sus
posibilidades, y proyectos,
siempre al servicio de las
necesidades de sus socios,
las asociaciones, y de los
afectados en general.

Una de nuestras prioridades
es impulsar y dar a conocer la
Fundacion FEDER que
acabamos de crear y la puesta
en marcha de proyectos de
investigacion, un sueio que
llevamos acariciando desde
hace mucho tiempo y que en
breve se va a hacer realidad.

Nuestra prioridad son
nuestras asociaciones, a ellas
nos debemos. Debemos
darles voz y visibilidad. Alli
donde ellos no llegan,
llegamos nosotros.

Enfermedades
Raras 29

RosA SANCHEZ DE VEGA,
PRESIDENTA DE FEDER

(Entrevista José Luis Rivas Guisado, jefe de Prensa de FEDER).
Rosa Sanchez de Vega ha sido elegida presidenta de FEDER. Sucede en el
cargo a Moisés Abascal que habia llevado las riendas de la Federacion desde

su creacién en 1999.

La nueva presidenta fue elegida por aclamacion en la Asamblea General que
tuvo lugar el pasado 22 de abril en Madrid. Presidenta de Aniridia y con gran expe-
riencia y conocimiento de la organizacion, Sanchez de Vega ha asumido el cargo,
consciente del futuro con el que se encara FEDER. Un camino en modo alguno
«de rosas», y con grandes reto por delante, pero contando con la fuerza y el tesén
que le caracteriza y con el convencimiento de estar defendiendo una causa justa: la
defensa de los intereses de casi 3 millones de afectados y sus familias. Ocasion
esta que «Papeles de FEDER» aprovecha para hacerle esta entrevista:

—¢Con qué talante ha asumido
su nombramiento?

—Con entusiasmo y con gran res-
ponsabilidad, al saber que seré la voz
de todas esas familias de afectados
por enfermedades poco frecuentes,
cuya vida diaria es a veces tan dificil.

—¢Como  podria definir su
mandato?

—Sera un mandato de continui-
dad. He pertenecido a la Junta Direc-
tiva desde su fundacion y estoy de
acuerdo con la trayectoria que FEDER
ha seguido en este periodo 1999-
2006. Mi intencion es fortalecer vy
consolidar la organizacion, potencian-
do sus posibilidades, y proyectos,
siempre al servicio de las necesidades
de sus socios, las asociaciones, y de
los afectados en general.

En estos anos se han abierto mu-
chas expectativas, que han ido au-
mentando exponencialmente, sin em-

FEDER

bargo la estructura de la federacion
no ha crecido al mismo ritmo. Por
tanto, uno de nuestros esfuerzos
debe ir enfocado a conseguir apoyos
institucionales y privados para poder
cumplir los compromisos que nos
planteamos para el futuro.

Trayectoria de FEDER

—¢Cual ha sido, en grandes li-
neas, la trayectoria de FEDER
desde 1999 a hoy?

—Mis primeras palabras quiero
que sean de agradecimiento al ante-
rior presidente y fundador de FEDER,
Moisés Abascal, que ha impulsado a
la Federacion desde su creacion has-
ta el lugar que ocupa ahora. Su dedi-
cacion generosa y su afan en estar
presente en todos aquellos lugares
donde los afectados tenian algo que




decir, ha hacho que la FEDER sea
respetada y reconocida como porta-
voz de las personas que padecen en-
fermedades raras. Moisés Abascal
seguird muy activo en la federacion y
presidira la Fundacion.

Puesto que el problema base de las
enfermedades raras es su desconoci-
miento, el primer paso era, légicamen-
te, la concienciacion y difusion. Es muy
importante dar a conocer las enferme-
dades raras 0 poco comunes y lo que
implica el padecer una de ellas. Sin
esta premisa no se podra comprender
a estas personas y sera muy dificil que
se puedan integrar en la sociedad.

Es esencial reconocer la especifici-
dad de las enfermedades raras, las ne-
cesidades especfficas de las personas
que las padecen, que deben ser cu-
biertas de la misma manera que son
cubiertas las de aquellos que padecen
enfermedades més frecuentes. Estas
personas necesitan el apoyo necesario
en el colegio, en el trabajo y en su vida
diaria para poder sentirse Utiles a la so-
ciedad. El hecho de que tengas una ca-
pacidad disminuida no significa que no
puedas realizar montones de cosas, in-
cluso las mismas que los demas, si re-
cibes el apoyo necesario.

Con ese objetivo, FEDER, durante
este periodo, ha organizado diferentes
Congresos: junto con el Colegio de
Farmacéuticos en Sevilla, junto con
EURORDIS en Barcelona y junto con
el IMSERSO en Madrid, aparte de
otras a nivel autonémico. También, en
el ano 2001 se empezd a publicar la
revista «Papeles de FEDER», para la
que contamos con la colaboracion de
un periodista experto en el mundo de
la discapacidad y creamos una pagina
Web que nos permitié darnos a cono-
cer mas alla de nuestras fronteras.

El segundo paso era ser visible. Si
no se conoce lo que haces, es como
si no lo hicieras. Como ya he comen-
tado, Moisés Abascal ha creido indis-
pensable estar presenten todos los fo-
ros donde se trataran temas que nos
concernian y asi desde la creacion de
la federacion, él representd a FEDER
en la Junta Directiva de la Organiza-
cion Europea de Enfermedades Raras
(EURORDIS) y en el Comité de Medi-
camentos Huérfanos (COMP) de la
Agencia Europea del medicamento.
Esto en el ambito europeo, porque en
el nacional hemos colaborado en la
gestacion del Centro de Atencion a las
Afectados con ER y a sus Familias de
Burgos y tomado parte en el lIER, Ins-
tituto de Investigacion de Enfermeda-
des Raras, en el Foro Espanol de Pa-
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Rosa Sanchez de Vega y Moisés Abascal, presidentes entrante y saliente de FEDER.

cientes, del que somos miembro de la
Junta Directiva y en el CERMI, Comité
Estatal de Representantes de Minus-
validos, en el que estamos presentes
en varios Comités, en el Consejo Na-
cional de Discapacidad, por no men-
cionar las incontables conferencias en
las que hemos participado, como por
ejemplo, las organizadas por el Real
Patronato de Discapacidad. En un
principio, en el que se tenia escaso
personal esto supuso una actividad
frenética y un esfuerzo inimaginable.

Progresivamente, la organizacion
ha ido creciendo y asi se ha podido
fortalecer su actividad en otros cam-
pos como explicaremos mas adelante.

—Grandes hitos para el futuro.

—Lo deseable seria que no hiciera
falta hablar de enfermedades poco fre-
cuentes, es decir, que todos los ciuda-
danos recibieran la atencion sociosani-
taria adecuada, independientemente de
la incidencia en la poblacién de la enfer-
medad que padecen, pero esto es una
ilusion, una entelequia. La realidad es
que tenemos que hacer ver a los politi-
COS que es un grave problema sociosa-
nitario, para que adopten las leyes ne-
cesarias que hagan posible un acceso
adecuado al diagnéstico, tratamiento y
prestaciones sociosanitarias indispen-
sables. Nuestro gran objetivo es la nor-
malizacion de las ER.

Prdoximos objetivos
de FEDER

—¢Cudles son los objetivos
que se ha marcado para estos
dos préximos anos, hasta la reno-
vacién de cargos?

FEDER

—Nuestra prioridad son nuestras
asociaciones, a ellas nos debemos. De-
bemos darles voz vy visibilidad por me-
dio de nuestra revista y nuestra pagina
web. Alli donde ellos no llegan, llega-
mos nosotros. Por medio de encuestas
€CoNOCeEMOSs sus necesidades vy las ele-
vamos a organismos publicos y priva-
dos en nuestras entrevistas y reunio-
nes. También les damos la posibilidad
de participar en los medios de comuni-
cacion, que acuden a la federacion
para recabar informacion sobre el tema
y que buscan testimonios concretos.

Crecer, continuar promoviendo
nuevas asociaciones y grupos de
ayuda mutua, tan necesarios en este
campo de las ER donde el afectado
se siente Unico, aislado, olvidado vy el
apoyo mutuo e intercambio de expe-
riencias es tan confortador, es una de
nuestras metas a través de nuestro
Servicio de Informacion y Orientacion
(SIO), una linea de ayuda telefénica,
personal y por Internet, atendida por
personal especializado, que sdlo este
afo ha recibido 3600 consultas, un
108% mas que el ano pasado. Aparte
de mejorar, esta actividad, se pon-
dran en marcha nuevos servicios en
cuanto nuestra infraestructura lo per-
mita y tenemos previsto mejorar la
comunicacion interna y externa, con
un nuevo disefio de nuestra pagina
web y un la edicion de un boletin
electronico.

Por otra parte, una de nuestras
prioridades es impulsar y dar a cono-
cer la Fundacién FEDER que acaba-
mos de crear. La investigacion, aun-
que a largo plazo es la esperanza
para muchas familias con enferme-
dades raras. La puesta en marcha
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de proyectos de investigacion es un
suefo que llevamos acariciando des-
de hace mucho tiempo y que en bre-
ve se va a hacer realidad. Somos
conscientes de que en los presu-
puestos generales del Estado se de-
dican pocos fondos para la Investi-
gacion, por eso pedimos que se nos
permita contar con herramientas,
como puede ser un Telemaraton en
television, tal y como se hace ya en
otros paises europeos, que noOs pro-
vea de fondos a través de nuestra
Fundacion. Para nosotros el estudio
de estas enfermedades, su epide-
miologia, centros de referencia, ban-
cos de tejidos, terapias innovadoras,
medicamentos huérfanos es esencial
y prioritario, es un reto para nuestro
futuro y el de nuestros hijos. Desde
FEDER se ha apoyado estudios de
calidad de vida y dependencia y se
han firmado acuerdos de colabora-
cibn con algunas sociedades médi-
cas y esto nos gustaria seguir poten-
ciandolo.

Como representante de la Federa-
cién, me gustaria que, se reconociera
la papel de FEDER, como aglutinador
de experiencias de pacientes con ER
y por la labor de asesoramiento, infor-
macion y apoyo al afectado que esta
desempefiando; como consecuencia,
que esto se materializara en mas apo-
yos institucionales.

También desearia que se tuviera
en cuenta la opinion de FEDER vy
por tanto de los afectados, en cual-
quier decision politica que nos vaya
a afectar. Con este fin, elaboramos y
presentamos documentos de posi-
cionamiento sobre las distintas leyes
y normativas que salen, como es la
de dependencia, conciliacion fami-
liar, diagndstico genético preimplan-
tacional, medicamentos huérfanos,
etc.

En el ambito interno, me gustaria
fortalecer la estructura de FEDER vy
abrir nuevas Delegaciones y a nivel
externo, mantener y aumentar la visi-
bilidad de FEDER vy estrechar la cola-
boracion con los dos centros que se
van a ocupar de estas enfermedades,
pilares basicos para nuestro futuro: el
Centro de Atencion a los Afectados
por ER y a sus Familias, en Burgos,
dependiente del Ministerio de Trabajo
y Asuntos Sociales y el Instituto de In-
vestigacion en Enfermedades Raras,
situado en el INS Carlos Ill, en Ma-
drid, dependiente del Ministerio de
Sanidad.

—Por lo que vemos por el equi-
po, es un equipo de continuidad,

ENTREVISTA

équé le pediria a los miembros del
equipo?

—A los miembros de la Junta Di-
rectiva les pido compromiso, respon-
sabilidad en la direccion de la organi-
zacion.

FEDER cuenta con una Junta Di-
rectiva voluntaria, formada por afecta-
dos o familiares de afectados, que
aparte de su familia tiene su asocia-
cion respectiva y su trabajo y que
hace un esfuerzo extra y solidario por
todas las enfermedades raras. Los
miembros de Junta, representan, por
su formaciéon personal, a un abanico
muy amplio de profesiones: farma-
céutico, médico, informatico, aboga-
do, graduado social, psicologo, admi-
nistrativo, filblogo, muy Utiles a nivel
consultivo y para una buena marcha
de la federacion. Por tanto, me siento
orgullosa del equipo que me corres-
ponde ahora liderar y tengo confianza
en que con todos ellos podremos
conseguir los objetivos que nos he-
mos marcado para estos anos.

Por otra parte, tengo también que
decir que FEDER cuenta con un equi-
po de personal muy competente y
cualificado: trabajadoras sociales, psi-
cologos, administrativos, periodistas,
etc. capaces de llevar de forma efi-
ciente el trabajo diario de la organiza-
cion.

Plan de Accidén
de FEDER

—¢Y a las asociaciones inte-
gradas en FEDER?

—Les pido apoyo, colaboracion y
solidaridad. El éxito o fracaso de FE-
DER depende de todos. Hay muchos
frentes abiertos y los necesitamos a
todos. En este sentido estamos orga-

nizando grupos de trabajo en los que
todos pueden participar de forma di-
recta y activa.

—¢Cuales son los programas
en los que espera trabajar y los
que mas le preocupan?

—Aquellos que no estén cubiertos
por la Administracion. En el ambito
social: favorecer la integracion escolar
y laboral de las personas que pade-
cen ER. En el ambito sanitario: impul-
sar la designacion de centros de refe-
rencia 0 excelencia para que estas
personas reciban una buena atencion
y tratamiento y la promocion de lineas
de investigacion por medio de la Fun-
dacion.

—¢Como piensa que podria di-
namizarse el proyectado Plan de
Accién de FEDER?

—ElI Plan de Accion de FEDER,
vertebrado en 10 egjes, pretende el
abordaje global del problema de las
Enfermedades Raras, y para que esto
se pueda llevar a cabo es necesario la
implicacion de varios Ministerios: el
de Sanidad, el de Trabajo y Asuntos
Sociales y el de Educacion. Como se
puede deducir, es dificil de implemen-
tar pero soélo haria falta un poco de
sensibilidad y buena voluntad por par-
te de los politicos, poniéndose en la
piel de estas familias, para hacerlo
posible. Tendremos que trabajar con
cada Ministerio la parte del Plan de
Accidon que sea de su competencia y
solicitarles que se apoye con una do-
tacion econdmica que lo haga viable.
Lo que esperamos es que se vehiculi-
ce la forma de afrontar esta situacion
de emergencia. Las enfermedades ra-
ras, por su gravedad en muchos ca-
sos, tienen impacto no sélo en el
afectado sino en toda la familia, nos
referimos al aspecto sanitario, social y
econdémico.

Sin accién politica, sin leyes o nor-
mativas no avanzaremos nada. En
Espana tenemos la dificultad anadida
de que, aunque se aprueben leyes,
luego es competencia de las CC.AA.
su aplicacion y administracion en los
campos en los que se tenga compe-
tencia. Es por lo que FEDER tiene
que trabajar tanto a nivel del Estado
como a nivel autonémico y por ello la
creacion de Delegaciones en las dife-
rentes CC.AA. Esto hace mucho mas
compleja la organizacion.

Para entender la necesidad de un
Plan de Accion, es necesario, como
he dicho anteriormente, conocer la
especificidad de las ER, conocer el
estado de abandono, aislamiento,
desinformacion y desconcierto en que

FEDER



viven estos ciudadanos espanoles, en
desigualdad con respecto a sus con-
ciudadanos,

Entonces, podremos hablar ya de
necesidad de posibles reformas del
sistema sanitario y hospitalario, para
que los profesionales especializados
puedan atender adecuadamente a
estos pacientes, de prestaciones sa-
nitarias equivalentes en las distintas
CC.AA. de ayudas econdmicas para
acceder al tratamiento en estos cen-
tros, de coordinacion de equipos de
investigacion y bancos de muestras,
de promocion de la investigacion, de
apoyo escolar y laboral necesario
para poder llevar una vida con norma-
lidad.

En este momento se esta cele-
brando una Ponencia en el Senado,
un grupo de trabajo para estudiar las
enfermedades raras y la necesidad de
un Plan de Accidon Nacional para las
ER. Esto ya es un paso, es un éxito
que a nivel politico se esté tomando
en consideracion este tema, pero no
es bastante, pues este grupo de tra-
bajo, que esta realizando entrevistas a
personas implicadas en este mundo,
dara sus recomendaciones al final de
dichas entrevistas, es decir, tal vez en
la primavera del 2007, que elevara al
Gobierno. Estas recomendaciones,
después de esperar casi un ano, pue-
den ser seguidas 0 no por el Gobier-
no, tal vez ya volcado en las proximas
elecciones generales, no digamos ya
si se dilata tanto que cambia el Go-
bierno de la Nacion... Por eso nos ve-
mos en la obligacion de solicitar diver-
sas entrevistas con los diferentes par-
tidos politicos y con miembros del
Gobierno par agilizar estas medidas
tan esperadas. Los enfermos no pue-
den esperar tanto.

Centros de Referencia
e Investigacion

—¢Y los Centros de Referen-
cia?

—Este tema para mi es clave. No
habra una buena atencion sanitaria
hasta que no se designen centros de
referencia para cada una de las ER o
grupos de ER, siempre en coordina-
cion con el médico de zona. Esto agi-
lizarfa el diagnostico y tratamiento,
evitando o retrasando en muchos ca-
S0s un deterioro irreversible

Somos conscientes que es dificil
que todos los médicos conozcan to-
das las ER, pero al menos que los pe-
diatras o médicos de familia dispon-
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gan de la informacioén necesaria para
poder redirigir a un paciente con sos-
pecha de ER a un centro de experien-
cia, Esperamos del Sistema que sepa
organizar y gestionar el proceso de
atencion a estos pacientes.

Creemos imprescindible la forma-
cion de especialistas en las facultades
de medicina, la creacion de equipos
multidisciplinares y redes de equipos
0 centros especializados para que
puedan intercambiar o canalizar la in-
formacion actualizada y la dotacion
de infraestructura y aparatos a dichos
equipos.

—¢Cual va a ser su actuacién y
la de su equipo respecto al tema
de Investigacion en ER? Estamos
a anos luz respecto a otros pai-
ses, ¢a qué meta piensa que de-
bemos llegar al respecto?

—Aparte de lo dicho anteriormen-
te, tengo que senalar que estoy a fa-
vor de todo avance cientifico que
pueda mejorar la calidad de vida de
los afectados por ER. Lo que hay que
hacer es legislar, controlar y vigilar esa
tipo de investigaciones, pero nuestro
deber es apoyarlas, teniendo sumo
cuidado de que se respete la confi-
dencialidad y anonimato de estas
personas que participan en la investi-
gacion y se garantice la informacion
sobre los procesos de la misma.

Efectivamente, en Espana faltan
incentivos a la investigacion, tanto
econdmicos como de motivacion a
los investigadores, pero no soélo se
esta a anos luz de otros paises euro-
peos en este tema, sino también en
prestaciones socioecondémicas que
palien la minusvalia que te produce la
enfermedad rara. En los paises nordi-
cos, el Estado se hace cargo de suplir
todas las deficiencias que tiene un
discapacitado por medio de ayudas
técnicas, adaptacion del hogar, del
coche y apoyo personal. También cu-
bren los gastos de traslado, atencién
y tratamiento a un centro especializa-
do o con experiencia en tu enferme-
dad. En esto queda mucho por hacer
aun.

FEDER en Europa e
Iberoamérica

—Respecto a Europa, ¢va a
cambiar algo la actuacion de FE-
DER como miembro de EUROR-
DIS, quizd mayor presencia, ma-
yor presentacion de iniciativas?

—Casualmente, en la Udltima
Asamblea de EURORDIS, a primeros

FEDER

de mayo, he sido elegida vicepresi-
denta de EURORDIS, lo que quiere
decir que estaremos aun mas infor-
mados e involucrados en todas las
actividades y proyectos de esta orga-
nizacion.

Nuestra trayectoria en EURORDIS
ha sido de continua y activa colabora-
cion, pues varios miembros de FE-
DER hemos sido miembros de su
Junta Directiva. Pero aparte de eso,
también he gjercido de coordinadora
en Espana de proyectos como el
PARD | (MH) y PARD llI (lineas de ayu-
da). Actualmente represento a FEDER
en el Consejo de Alianzas Nacionales,
comité asesor a la Junta de EUROR-
DIS y de apoyo mutuo entre Federa-
ciones Nacionales de ER vy lidero un
grupo de trabajo del proyecto RAP-
SODY, Rare Disease Patient Solidarity,
subvencionado por la comision Euro-
pea, que se va a poner en marcha en
estos dias. Gracias a EURORDIS te-
nemos voz en las Instituciones Euro-
peas, y hemos participado en sus
Conferencias Europeas de ER, como
la dltima celebrada en Luxemburgo
en el 2005.

En muchas ER, en las que la inci-
dencia es tan pequena, hay que ac-
tuar a nivel europeo para acumular los
casos necesarios para un estudio o
investigacion y para tener un centro
de referencia de diagndstico y trata-
miento

—Somos conscientes de la la-
bor que FEDER ha iniciado en Ibe-
roameérica, en acciones de aseso-
ramiento y colaboracién ¢cual va
a ser la colaboraciéon de esos pai-
ses hermanos?

—Desde FEDER, nuestra postura
con los paises de lberoamérica ha
sido siempre de apoyo y colaboracion
y lo seguira siendo, pero hay que ana-
dir que desde nuestras asociaciones
miembro se esta haciendo también
una labor loable, cada una de ellas
esta compartiendo informacién con
sus homodlogas en Iberoamérica si
existen y, en caso negativo, promo-
viendo la formacién de éstas. Las
nuevas tecnologias, como es el uso
generalizado de Internet, ha facilitado
mucho el hecho de estrechar de la-
Z0s entre paises de habla hispana, al
expresarse en el mismo idioma y en-
contrar comprension al otro lado del
Océano. Tanto en la pagina web de
FEDER como en las de sus asocia-
ciones se reciben muchas consultas
diarias de estos paises que son aten-
didas con toda la atencién y el carifio

que se merecen.
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Andalucia

Il JORNADAS INTERDISCIPLINARES
SOBRE EL SINDROME X-FRAGIL Y
TRASTORNOS GENERALIZADOS
DEL DESARROLLO

Sevilla. (Crénica de M." Angeles Martinez, equipo psicosocial FEDES Anda-
lucia).— Durante 36 horas distribuidas en tres dias, del 3 al 5 de diciembre se
ha debatido, por 50 expertos y 150 participantes con representantes de casi to-
das las autonomias, Estados Unidos y Chile, entre profesionales y afectados,
la problematica actual del Sindrome X-Fragil y los trastornos generales del
desarrollo (TGD); han estado organizados por el Grupo de investigacion en
trastornos mentales de la Fundacion IMABIS (Hospital Carlos Haya de Ma-
laga). La Asociaciéon Andaluza del Sindrome de X-Fréagil (ARFRAX) y la Fe-
deracion Espaifiola de Enfermedades Raras (FEDER), y han sido financiadas
por el Real Patronato sobre Discapacidad, la Junta de Andalucia y Janssen-

Cilag.

stas Jornadas han permitido
Eponer de manifiesto las ca-

rencias existentes actual-
mente en la atencién que reciben es-
tos trastornos, en especial el Sindro-
me X-Fragil que siendo la discapaci-
dad intelectual madas frecuente
después del Sindrome de Down, es
en la actualidad un gran desconoci-
do en todos los ambitos implicados
(sanitario, educativo y social), lo que
pospone el diagnostico de los afec-
tados, reduce la etapa de atencion
temprana, retrasa el desarrollo de

‘ ‘ Estas Jornadas
han permitido pner
de manifiesto las
carencias existentes
actualemnte
en la atencion
que reciben estos
transtornos,
en especial
el Sindrome
X-Fragil

2

“ En la actualidad
este Sindrome es un
gran desconocido en

todos los ambitos
implicados (sanitario,
educativo y social),
lo que pospone el
diagnostico de los
afectados, reduce la
etapa de atencion
temprana, retrasa el
desarrollo de las
personas afectadas , ,

las personas afectadas, y evita que
personas portadoras del cardcter he-
reditario puedan decidir, en base a
las técnicas disponibles en la actuali-
dad, aquellos procedimientos mas
adecuados para prevenir la enfer-
medad que, por ser hereditarias, pu-
diesen padecer sus hijos.

El equipo psicosocial de la dele-
gacion de FEDER en Andalucia
participé activamente en la realiza-
cién de este evento.

FEDER

ANDALUCIA

‘ ‘ El equipo
psicosocial de la
delegacion de FEDER
en Andalucia
participé activamente
en la realizacion
de este evento , ,
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Infancia y Enfermedades Raras

En cualquier momento, en cualquier colegio un
profesor se encuentra con un alumno a afectado
por fibrosis quistica, o llega a las urgencias de un
hospital un menor que padece el sindrome de huesos de
cristal, o en un centro de atencion socioeducativa los
padres informan a los cuidadores de que su hija esta
afectada por el sindrome de Apert.

Estas enfermedades son muy distintas entre si, pero
todas tienen un denominador comun, enfermedades
raras, y eso hace que pese a las diferencias en su
origen, evolucion y grado de afectacion todos los
menores que las padecen compartan un handicap, la
desinformacion y la falta de recursos sanitarios,
educativos y sociales.

FEDER .
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Definicion

de las Enfermedades Raras

* La Union Europea define las
Enfermedades Raras como todo
proceso patologico cuya preva-
lencia es menor de 5/10.000 ha-
bitantes
La mayoria tienen algun defecto
genético asociado, se dice que el
80%.
* Segun la OMS hay mas de 5.000
Enfermedades Raras.
En conjunto suponen el 6-8%
de la poblacion.
Se manifiestan al nacimiento, en
la infancia y en la edad adulta.
Las Enfermedades Raras en su
mayoria son enfermedades cro-
nicas que producen una gran
morbilidad y mortalidad pre-
matura, ademas de un alto gra-
do de discapacidad y, por tanto,
un deterioro significativo de la
calidad de vida de los afectados
* Segun el Informe SESPA 2002
(Sociedad Espaiiola de salud
Publica y Administracion Sa-
nitaria). «Uno de los retos que
plantea el nuevo mapa sanita-
rio es la atencion a pacientes
desplazados y el funciona-
miento de los centros de refe-
rencia. Es inviable que las co-

*

munidades pequefias tengan
una cartera de servicios com-
pleta porque se dispararian los
costes fijos, por lo que el des-
plazamiento de pacientes va a
seguir existiendo».

Las Enfermedades Raras presen-
tan dificultades afadidas con
respecto a otro tipo de enferme-
dad grave e importante, debido
precisamente a la rareza de la
enfermedad.

Estas dificultades se asientan en
los agravantes que presentan,
tanto desde el punto de vista de
la familia como del médico.

FEDER

Enfermedades Raras
y Dependencia

1 Consejo de Europa en una Recomendacion relativa a la dependencia

(1998) la definio como «un estado en el que se encuentran las perso-
nas que por razones ligadas a la falta o la pérdida de autonomia fisica,
psiquica o intelectual, tienen necesidad de asistencia y/o ayudas impor-
tantes a fin de realizar los actos corrientes de la vida diaria y, de modo
particular, los referentes al cuidado personaly.

Las Enfermedades Raras en el Libro Blanco sobre la Atencion a las
personas en Situacion de Dependencia en Espaiia.

El Libro Blanco sobre la Atencion a las personas en situacion de De-
pendencia en Espana supone el primer paso hacia la creacion de un Siste-
ma Nacional de Atencion a la Dependencia. Este documento servira de
base para la elaboracion de la futura Ley Atencion a la Dependencia.

El objetivo de este trabajo es ofrecer al conjunto de Administraciones
Publicas, a los agentes sociales, a los movimientos representativos, a la
comunidad cientifica, a los proveedores de servicios y a la sociedad gene-
ral los elementos esenciales para poder debatir y llegar a un consenso pre-
vio a la iniciativa legislativa, que sera presentada al Parlamento en el pri-
mer semestre de 2006.

En cuanto a los menores con graves problemas de desarrollo los defi-
ne como uno de los grupos mas importantes de las personas con discapa-
cidad en situacion de dependencia. Incluyendo en esta categoria, entre
otros, enfermedades poco frecuentes como el autismo atipico, el Sindro-
me de Rett, el Sindrome de Asperger y el Trastorno desintegrativo infan-
til.

Ademas destacamos la apuesta que el Libro Blanco sobre la Atencion
a las Personas en Situacion de Dependencia en Espafa por un enfoque so-
ciosanitario de la atencion a las personas con discapacidad grave, que sa-
tisfaga la demanda de servicios de esta indole por parte de la ciudadania.
Este enfoque de trabajo es desde el que FEDER ha trabajado desde su
creacion, ya que entendemos que es el modelo mas operativo y que atien-
de a la persona desde una vision integral.




Pediatria y Enfermedades Raras

n este punto queremos dar voz a los propios implicados en la atencion sanitaria a los menores, los profesionales de la medicina y las fami-
lias, exponiendo las conclusiones a las que hemos llegado conjuntamente, dejandoles expresar sus opiniones y sentimientos en primera

persona.

Dificultades del médico

1. La baja prevalencia difi-
culta alcanzar una casuistica sufi-
ciente para desarrollar estudios
robustos y relevantes que permi-
tan fijar adecuadamente las com-
plicaciones de estas enfermedades
o establecer protocolos de trabajo
y de tratamiento con fundamentos
cientificos solidos.

2. Dificultad en la adquisi-
cion de experiencias.

3. Ante la dificultad diagnos-
tica el meédico tiende a inhibirse
derivando a otros médicos. Mu-
chas veces no conoce si existen cen-
tros que puedan orientarles, otras
veces desconocen los cauces para
dar respuesta a las sucesivas nece-
sidades que van surgiendo.

4. El abordaje de estas enfer-
medades de forma descentralizada
y disgregada, plantea problemas

Problemas para la familia

1. Falta de recursos:

Financiacion incompleta de
los medicamentos que en ocasiones
son numerosos y de elevado pre-
cio, y en los desplazamientos.

«..todos los dias tengo que
desplazarme 100 Km. para llevar al
nino a estimulacion...».

«..todos los dias tengo que
vendar a mi nifio por las ampollas
que le salen me gasto un dineral en
vendas...».

«...tiene una inmunodeficien-
cia, tienes continuos catarros y
neumonias por lo que gasto mucho
dinero en medicinas...».

2. En relacion con los profe-
sionales que atienden a estos pa-
cientes:

Las familias atribuyen a los
pediatras escaso interés por el en-
fermo una vez alcanzado el diag-
nostico, insuficiente atencion a los
padres cuando piden informacion.
Pero destacan como el nivel de im-
plicacion del pediatra de Atencion
Primaria es mayor que la del pe-
diatra de hospital.

Coinciden en la necesidad de
mejorar la coordinacion entre los

distintos profesionales, hecho que
se nota de manera especial en estas
enfermedades porque suelen ser
multisistémicas.

«...los médicos no tienen reu-
niones para hablar de los nifios,
porquie cada vez que voy a una con-
sulta me preguntan a mi que me ha
dicho el otro especialista...».

«...hay pediatras que estin ha-
ciendo negocios con estos casos, te-
nemos que ir a su consulta privada,
debido a las listas de espera...».

«...si mi hijo no tiene diag-
nostico, yo no sé si la estimula-
cion que le estan haciendo le va
bien o0 no, voy a la seguridad so-
cial, voy a su consulta privada,
pero no me quiere firmar para que
a mi hijo le vean en otro sitio y yo
sé que es un caso raro donde tie-
nen que hacerle pruebas que tal
vez aqui no puedan...».

«...cada vez que voy a urgencias
porque el nifno se pone malo me
siento fatal, pues al decir el nombre
de la enfermedad me trasmiten que
no saben que hacer con el nifio, ne-
cesitaria un informe del pediatra
que lo atiende sobre medidas a uti-
lizar en caso de urgencias...».
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tanto a nivel ético como profesio-
nal.

5. Un profesional puede estar
muy motivado e «ilusionado» por
una E.R., revisando la literatura
cientifica, de la cual no puede sacar
conclusiones por las series cortas,
impidiendo quizas mejores cuida-
dos de profesionales con mas expe-
riencia, a veces Unicamente por el
nimero de casos que atienden.

3. La enfermedad afecta ne-
gativamente a las relaciones fa-
miliares y sociales y a la salud fi-
sica y psicologica de los cuidado-
res.

«...me cuesta aceptar la enfer-
medad de mi hijo y no le he dicho a
nadie lo que tiene, ni siquiera mi
familia lo sabe pues no quiero que
discriminen al nifio. No conozco a
ningun nifio que tenga esta enfer-
medad...».

«..he llegado a estar fatal,
pues no solo es aceptar la enferme-
dad del nifio sino todo lo que le ro-
dea, familia, sociedad. Ahora estoy
haciendo un tratamiento psicologi-
o y estoy mejor...».

4. El escaso apoyo escolar se
considera un problema importan-
te, encontrando problemas desde
preescolar.

«...los maestros tienen miedo,
pues dicen que no estdn prepara-
dos y no saben como tratarle, ne-
cesitarian un cuidador para el
solo, no sé como se va a resolver
pero mi nifio se tiene que escolari-
zar porque el no tiene problemas
de cabeza...».

6. Desconocimiento del ma-
nejo de la enfermedad por el pro-
fesional, debido a la falta de for-
macion por la escasez de casos.

«...la inseguridad en general
es la que me domina a la hora de
ver a estos nifios...».

«...A veces el médico no quiere
derivar, pero trasmite al paciente
la inseguridad que tiene ante la
enfermedad, por haber visto pocos
casos e incluso el tnico...».

«...mi nifio lo quieren meter en
infantil de 4 afios, pero por su retraso
psicomotor iria mejor en 3 aios, me
dicen que no puede ser porque la ley
estd asi, pienso que para estos casos
se tendria que ser mas flexibles...».

5. Son muchas las dudas que
tienen las familias sobre el manejo
fisico del paciente, alimentacion,
cuidados especiales.

«..al principio tienes mucho
miedo y no sabes como hacerlo,
porque nadie te enseiia como debes
cuidarle, gracias a que he encontra-
do una asociacion a nivel nacional
y me ha orientado...»

6. Las familias valoran mu-
cho que el médico les trasmita
comprension, apoyo y ayuda, in-
cluso que les haga participes en la
busqueda de posibles soluciones,
pues asi ellos se sienten libres para
trasmitirles lo que encuentran so-
bre la enfermedad.

«...el médico me dijo: si en-
cuentras informacion sobre la
enfermedad me la traes, que yo
estoy dispuesto a mandarte donde

sed...».



Propuestas de mejora

Los padres y madres piden que
se acorten los tiempos de espe-

ra para hacer pruebas diagnostica
y para recibir resultados, mejorar
el diagnostico precoz, el cribado
neonatal y el consejo genético.

La figura del «COORDINA-
DOR» y del Centro de Referencia

es fundamental evitando pruebas
innecesarias y acelerando el proce-
so diagnostico, y la elaboracion de
informes apoyando y dirigiendo a
los padres ante la angustia que su-
pone un nifio sin diagnostico o
con un diagnostico de enfermedad
poco comun.

La familia siente que si la enfer-
medad es rara y la mayoria de las ve-
ces sin tratamiento que cure y con
multiples complicaciones, es necesa-
rio tener un trato diferencial en
cuanto listas de espera, pues a veces
tienen que ir a consultas privadas
para evitar las listas de espera.

Eduacion y Enfermedades Raras

1 proceso de escolarizacion de

los menores con enfermedades
raras supone en muchas ocasiones
para ellos y para sus familias una
barrera mas contra la que han de
luchar. Las continuas pruebas
diagnosticas, ingresos hospitala-
rios intermitentes y desconoci-
miento de sus caracteristicas y ne-
cesidades por parte del personal
docente hacen que la historia de su
escolarizacion sea en demasiadas
ocasiones la de un fracaso.

Especialmente significativa es
la dificultad con que se encuentran
los menores que sufren enfermeda-
des neurologicas que afectan a la
conducta, como pueden ser el Sin-
drome de Tourette o el de Prader
Willi, ya que su enfermedad les im-
pide mantener una conducta nor-
malizada, y esto en muchas ocasio-
nes conlleva la incomprension y el
rechazo de sus compaiieros. Aisla-
miento que padecen tambien los
menores cuya enfermedad incluye

Intervencion Psicosocial

Recursos desde la Administracion Publica

nas de las reivindicaciones

mas importantes del movi-
miento de personas con enfermeda-
des raras en Espafia ha sido la crea-
cion, a nivel estatal, de un Centro
de Referencia. El Ministerio de
Trabajo y Asuntos Sociales, a través
del IMSERSO, esta en proceso del
creacion del Centro Estatal de Re-
ferencia de Atencion Sociosanitaria
a personas con Enfermedades Ra-
ras, cuyo objetivo estratégico sera
conseguir una mayor atencion para
las personas que tienen enfermeda-
des poco comunes.

Este centro priorizara la aten-
cion la atencion a nifios y jovenes
afectados por Enfermedades Ra-
ras.

Se trata de un centro concebi-
do como un recurso estatal, que
tiene encomendadas misiones de
coordinacion, investigacion, inno-
vacion, formacion de profesiona-
les, divulgacion y sensibilizacion,
apoyo a los recursos y otros.

En cuanto a las dificultades con
respecto a las prestaciones sociales y
sanitarias radica en que estas enfer-
medades, debido a su desconoci-
miento, no son evaluadas con crite-
rios especificos para enfermedades
raras, ya que el Real Decreto
197171999, de 23 de Diciembre, de
procedimiento para el reconoci-
miento, declaracion y calificacion
del grado de minusvalia no los in-
cluye, motivo por el cual se les valo-
ra con un grado que no estd acorde
con las desventajas reales que su en-
fermedad les supone, llegando in-
cluso a reconocérseles un grado de
minusvalia inferior al 33%. A esto
se suma el hecho de que muchas de
estas enfermedades pese a su cronici-
dad no se consideran como «enfer-
medades cronicas», negandose asi a
las familias el acceso a la prestacion
farmacéutica y una aportacion re-
ducida de los medicamentos necesa-
rios, que no suponga otra barrera
econdmica insalvable para muchas
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caracteristicas fisicas poco frecuen-
tes, como la talla baja, que sufren
las burlas de sus comparieros.
Todas estas dificultades condi-
cionan el proceso de escolariza-
cion y dan lugar a una situacion
de fracaso escolar y falta de cuali-
ficacion académica y profesional.
Las repercusiones posteriores
de esta situacion son obvias, como
lo es la necesidad de romper esta
dinamica, y de que la escuela sea
realmente un instrumento de com-

familias, una vez mas discriminadas
con respecto a otras enfermedades
cronicas mas comunes.

La falta de estudios y registros
de personas con enfermedades raras
y la falta de intercambio de infor-
macion entre los profesionales de las
distintas areas es un problema mas
para la atencion a los menores con
enfermedades raras. La creacion en
2002 de la Red Epidemiologica de
Investigacion en Enfermedades Ra-
ras por parte del Instituto de Salud
Carlos III trata de aportar un mayor
conocimiento de la situacion de las
mismas, en términos clinicos y epi-
demiologicos, con el fin de orientar
el desarrollo de pautas de interven-
¢ion socio-sanitarias adecuadas.

En este sentido hemos de desta-
car como elemento novedoso y mo-
delo de actuacion, la creacion por
parte de la Consejeria de Salud y
Consumo de la Junta de Extremadu-
ra, mediante la Orden de 14 de
Mayo de 2004, del Sistema de Infor-

pensacion de las desigualdades. La
formacion de los profesionales y el
intercambio de informacion y ex-
periencias, junto con la interven-
cién coordinada con asociaciones
de padres y madres son algunos de
los instrumentos con los que con-
tamos para conseguir que la etapa
escolar contribuya a una mayor
integracion de los menores con en-
fermedades raras, y les abra las
puertas a una completa integra-
cion laboral y social.

macion sobre Enfermedades Raras
de la Comunidad Autonoma de Ex-
tremadura. El Sistema de Informa-
cion sobre Enfermedades Raras de la
Comunidad Autonoma de Extrema-
dura quedara incluido como un sis-
tema de informacion especial dentro
de la Red de vigilancia epidemiold-
gica de Extremadura y se ajustara en
todo momento a los protocolos vi-
gentes establecidos por la autoridad
competente en base a los conoci-
mientos cientificos del momento.
Este Sistema de Informacion sobre
Enfermedades Raras contempla la
puesta en marcha de un Registro de
Enfermedades Raras de la Comuni-
dad Auténoma de Extremadura, cu-
yos fines son aportar la informacion
especifica a la administracion sani-
taria sobre la incidencia y evolucion
de los enfermos con patologias en-
globadas dentro de la rubrica de en-
fermedades raras, para conocer los
factores que la determinan y plante-
ar asi las estrategias de prevencion,




asi como realizar estadisticas perio-
dicas y contribuir a la investigacion
cientifico-médica.

Desde FEDER hemos valorado
igualmente como muy positivo el re-
conocimiento por parte de la sani-
dad andaluza del derecho de los
usuarios al acceso al diagnostico ge-

Intervencion social desde las o
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1 papel de las asociaciones de

ayuda mutua, y mas concreta-
mente aquéllas que tienen como ob-
jeto de atencion a personas afecta-
das por ER y sus familias, es basico
para el abordaje integral de estas
patologias, convirtiéndose en mu-
chos casos en el inico soporte (emo-
cional, informativo...) que tienen
las familias, sobre todo en aquellos
casos en los que la patologia es diag-
nosticada durante la infancia.

Las asociaciones pretenden rea-
lizar una intervencion global, que
abarque todos los ambitos: psicolo-
gico, laboral, educativo, sanitario y,
por supuesto, social, teniendo tres
lineas de trabajo bien diferenciadas,
aunque intimamente relacionadas
entre si y en absoluto excluyentes:

Atencion directa a personas
afectadas y sus familias. Quiza esta
sea la labor que requiere de las aso-
ciaciones un mayor esfuerzo y dedi-
cacion, invirtiéndose gran nimero
de profesionales y recursos con los
que éstas cuentan. Las asociaciones
cubren una de las principales de-
mandas de las personas afectadas y
sus familias, ademas de ser una de
las mas olvidadas en general, como
es la INFORMACION, entendida
ésta como un acercamiento progre-
sivo a la patologia y sus consecuen-
cias, en un lenguaje claro y senci-
1o, no olvidando aquellos aspectos
negativos, que por supuesto deben
conocer, sino aportando también
todas aquellas potencialidades y re-
cursos de los que se dispone para el
afrontamiento de las situaciones
que se daran, probablemente, en el
futuro. Es muy importante sefialar
que en esta transmision de infor-
macion juegan un papel fundamen-

nético preimplantatorio. El Decreto
156/2005, de 28 de Junio, por el
que se regula el Diagnostico Genéti-
co Preimplantatorio permitira a las
parejas con enfermedades heredita-
rias tener hijos sanos. Con ello, An-
dalucia se convierte en la primera
comunidad autonoma espafiola que

tal profesionales de todos los ambi-
tos (sanitario, psicologico, so-
cial...) que facilitan y «traducen»
a un lenguaje inteligible dicha in-
formacion y que en muchos casos
son colaboradores desinteresados
de las asociaciones. Dentro de las
asociaciones las personas afectadas
y las familias, como hemos dicho
juegan el papel principal cuando es
un/a menor el diagnosticado, en-
cuentran también el soporte emo-
cional necesario para afrontar bien
la falta de un diagnostico o la con-
firmacion de éste, pudiendo com-
partir sus experiencias, temores,
expectativas... con otras personas
afectadas y otras familias que se en-
cuentran en la misma situacion.

Mejorar el conocimiento de la/s
patologias especificas, en su caso,
con una descripcion de sintomato-
logia, centros de referencia, guias
para padres y/o profesionales... lo
que hace que sepan compaginar per-
fectamente actividades informativas
con otras formativas (cuestion vital
para algunos profesionales que des-
conocen en su mayoria las ER,
como puede ser el profesorado), sin
olvidar que tanto unas como otras
incluyen siempre la sensibilizacion
sobre la situacion, caracteristicas y
necesidades del colectivo.

Promocion de la labor investi-
gadora, fundamentalmente en el
ambito clinico, instando a la ela-
boracion de protocolos diagnosti-
cos y de intervencion. En este sen-
tido es fundamental el papel rei-
vindicativo de estas acciones, que
se acompafan de estudios y pro-
puestas elaboradas a partir de la
experiencia de las propias perso-
nas afectadas y sus familias.

incorpora esta prestacion a la carte-
ra de servicios sanitarios. La nueva
norma establece la aplicacion de este
procedimiento, con cargo al sistema
sanitario publico, para todas aque-
Ilas personas residentes en Andalucia
que presenten riesgo de transmitir a
sus descendientes cualquiera de la si-

guientes patologias raras graves:
Atrofia Muscular Espinal, Distrofia
Muscular de Duchenne, Enfermedad
de Huntington, Fibrosis Quistica,
Hemofilia A y B y Sindrome de Al-
port ligado al cromosoma X, asi
como otras patologias hereditarias
relacionadas con este cromosoma.

FEDER
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El SIO, en el Senado

nencia encargada de analizar la especial situacion de los pacientes de ER y espe-

E I Servicio de Informacion y Orientacion de FEDER fue el protagonista ante la po-

cialmente de las medidas sanitarias, educativas y sociales que contribuyan a un
adecuado tratamiento de los enfermos y de sus condiciones de vida del Senado del pasado

14 de junio, en Madrid.

Vanesa Pizarro, trabajadora social de FEDER, en representacion de la Federacion expu-
so el tema enmarcandolo en el gran contexto de las Enfermedades Raras en Espaiia y la
importancia de contar con este Servicio, estructurando su ponencia en varios apartados:

Estan satisfechas las necesidades de
los afectados por enfermedades Raras?

La importancia del andlisis de las nece-
sidades de este colectivo reside en la iden-
tificacién de las necesidades especificas
que permitirdn asignar recursos de manera
eficiente. Agradecer también a los pacien-
tes quienes tanta informacién nos aportan
desde su propia experiencia.

Tal y como expuso en su dia Moisés
Abascal, presidente de FEDER, entre lo
servicios con los que cuenta la Federacion
nos encontramos el Servicio de Informa-
cién y Orientacién en Enfermedades Ra-
ras (SIO) es un servicio tnico en Espaiia.
Supone el Termémetro mds importante de
la situacién de las personas afectadas por
enfermedades raras y sus familias en Espa-
na.

Mensajes como estos son recogidos
por el servicio desde sus inicios:

Enfermedad de Giinter. Fide Mirén
cuenta su historia:

«;Hay personas en algiin lugar con la
misma enfermedad que yo? ;jPodrian por
fin interesarse por esta enfermedad los mé-
dicos, investigadores y fabricantes? jBueno,
decidles que se pongan en contacto conmi-
go!» Fide no estd enviando una llamada
desesperada, sino un mensaje optimista a
pesar de su mutilaciéon marcada que inca-
pacita a esta espafola de treinta afios que
siempre camina hacia delante.

Servicio de Informacion y Orientacion
sobre Enfermedades Raras (SIO)

FEDER gestiona desde el afio 2000 el
Servicio de Informacién y Orientacién so-
bre Enfermedades Raras consistente en:

Linea de ayuda telefénica:
902 18 17 25
www.enfermedades-raras.org

— Atencién presencial en las sedes: Se
trata de un servicio que trabaja con una
base de datos a nivel nacional que nos
permite:

‘ ‘ Durante la exposicion
en el Senado se analizaron
casos reales representativos

de las dificultades
de estas familias , ,

— Crear redes de pacientes: Romper la
cadena de aislamiento, dispersién y so-
ledad en que se encuentran.

Ademds se constituye en canal de in-
formacién y apoyo para este colectivo.

El primer planteamiento del SIO fue la
de ofrecer toda la informacién y recursos
posibles sobre la enfermedad de la perso-
na afectada, el familiar o profesional en el
caso de que no contasen con asociacién de
referencia. Con el tiempo nos fuimos dan-
do cuenta que el SIO se convertia en un
Recurso en si mismo que generaba infor-
macién y documentacién respecto a este
colectivo.

Ademds, pasaba a ser un recurso en si
porque amortigua el impacto del diagnos-
tico, la angustia de falta de tratamiento y la
incertidumbre de la desinformacién. En
muchas ocasiones los profesionales reali-
zan labores de acompafiamiento, conten-
cién y soporte emocional.

El SIO en cifras

Para valorar la dimension que alcanza
el SIO vamos a presentar las cifras mas lla-
mativas:

4000 / 364
3000 — Consultas
2000 1802
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1000 4; (Consultas)
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El Servicio estéd siendo atendido en la
actualidad por un equipo de siete profesio-
nales formado por trabajadores sociales y
psicologos en las cinco delegaciones de la
entidad.

Desde sus comienzos hemos vivido un
crecimiento muy llamativo y hemos senti-
do que se producia una respuesta positiva
hacia nuestro proyecto.

El incremento mds importante se pro-
dujo en 2005 puesto que se llegaron a aten-
der 3664 consultas.

Este incremento ha sido motivado por:

Aparicion en los Medios de Comunica-
cién generales y especializados. Siempre
que se ha producido una aparicién en los
Medios el SIO se ha visto desbordado.

Incremento de la capacidad de FE-
DER para la atencion de las consultas.

Principalmente por la necesidad de los
enfermos y sus familias de conocer mds so-
bre la enfermedad.

A dia de hoy, en el afio 2006, se llevan
atendidas 1850 consultas sobre 550 enfer-
medades distintas. Este dato nos adelanta
un nuevo aumento por quinto afio conse-
cutivo y también nos habla de maés de
11.000 consultas atendidas.

Se ha fomentado la creacién de 47 Re-
des de apoyo formal.

Se han producido mas de 300 contactos
facilitados entre afectados/familias que no
cuentan con asociacion de referencia.

¢, Cuales son las necesidades de sus
afectados?

Llegados a este punto hablaremos de
las necesidades de las personas afectadas
por enfermedades raras y sus familias.

Es necesario recordar que las ER son
graves o muy graves, el 80% de ellas con-
génitas, pueden aparecer en la nifiez o en
la edad adulta y son incapacitantes y muy
dificiles de tratar.

Cuando en el seno de la familia nace
un hijo con una ER, el grupo familiar ex-
perimenta un cambio impactante que re-
percutird a lo largo de todo el ciclo vital.

En la primera fase la pérdida de expec-
tativas, el miedo y el desencanto serd de-
moledor, después se abrirdn paso los senti-
mientos de sobreproteccién y rechazo, el
intento de comprensién y, por fin la fase de
adaptacion.

Cada persona, cada familia, busca los
apoyos instrumentales que va necesitando
sobre la marcha y apoyos emocionales que
suelen encontrarse entre quienes pueden
disponer de soluciones médicas (dmbito




médico sanitario), o asociaciones de afec-
tados que son el inico punto de referencia
para el choque emocional que supone el
sentirse enfermo y tnico.

Las Asociaciones y grupos de ayuda
mutua significan para muchas familias una
fuente segura y fiable de informacién y se-
guimiento de la enfermedad en los térmi-
nos que la familia y el afectado son capa-
ces de comprender.

‘ ‘ El Servicio esta siendo
atendido en la actualidad por
un equipo de siete profesionales
formado por trabajadores
sociales y psicologos en las
cinco delegaciones de la
entidad.

Desde sus comienzos hemos
vivido un crecimiento muy
llamativo y hemos sentido

que se producia una
respuesta positiva hacia

nuestro proyecto. , ,

Las Necesidades de los afectados. Casos
Reales

En los ultimos seis afios hemos venido
recogiendo las demandas, angustias y ne-
cesidades de este colectivo. Consideramos
que FEDER vy el Servicio que nos ocupa
habla en nombre de las familias y las per-
sonas afectadas por enfermedades raras.
Maés alld de centrarnos en una u otra en-
fermedad podemos extraer la problemati-
ca comtn a todas ellas.

. Qué podemos hacer?

Desde el SIO consideramos bésico un
abordaje integral de estos pacientes.Se
plantean tres lineas de trabajo bien dife-
renciadas pero relacionadas entre si:

— PFacilitar toda la informacién y re-
cursos recogidos de lo propios pacientes
para ello se ha implementado una base de
datos nacional y accesible a los técnicos de
FEDER con un tratamiento de maxima
confidencialidad. El SIO es fuente de in-
formacién y documentacion.

— Atencién directa a la persona afec-
tada y su familia: En la que se utilizan unas
técnicas de comunicacién mediante un
proceso que incluye cuatro fases:

1. Recogida de la informacion que nos
facilita la persona que consulta y acogi-
miento.

2. Clarificamos significados con él.

3. Ver las limitaciones del SIO. Infor-
mando de que no contamos con personal
médico que pueda orientar sobre trata-
mientos, prondsticos, etc.

4. Abrir nuevas opciones: contacto
con otras personas afectadas, fomentar las
redes de pacientes con el fin de constituir
una masa critica, buscar informacion en un
acercamiento progresivo a la patologia, sus
cuidados, etc.

— Traslada las necesidades y reivindi-
caciones de las personas afectadas y sus fa-
milias a quien corresponda. Lanzar estu-
dios y propuestas a partir de experiencias
de las propias personas.

Es importante tener en cuenta que la
respuesta que ofrece el SIO no es solo la
que se ofrece hoy sino que mafiana, dentro
de un mes, un afio podemos contactar de
nuevo con esa persona y facilitarle infor-
macién nueva, la creacién del un grupo
que le pueda interesar, 0 un nuevo caso
como el suyo recién diagnosticado.

. Qué no podemos hacer?

El resto de necesidades. Corresponde a
las autoridades establecer una serie de
propuestas que vayan favoreciendo la
igualdad en la atencion.

En nombre de los afectados, agradece-
mos la puesta en marcha de esta ponencia,
asi como su participacién y compromiso
para que alcance una propuesta concreta,
que aborde de forma integral las necesida-
des de los afectados por Enfermedades
Raras.

Rafael, Paula, Alicia, Roberto y Fide
son solo un ejemplo de la desfavorable si-
tuacién en que viven miles de personas y
sus familias.

A Vds.y a todos ellos, gracias también.

Intervenciones complementarias

La exposicién de la representante de
FEDER, se complement6 con el anélisis
de la especial situacion de los pacientes de
ER,y especialmente de las necesidades sa-

FEDER

nitarias, educativas y sociales que contri-
buyen a un adecuado tratamiento de los
enfermos y de sus condiciones de vida.

A este respecto, resultd especialmente
interesante asistir a la comparecencia de la
directora de MUFACE, Angeles Ferndn-
dez Simén quien se mostré dispuesta para
cualquier apoyo que se pudiese requerir
de su institucién para localizar a las perso-
nas afectadas por enfermedades raras y di-
fundir la informacién a través de los me-
dios de los que disponen: web, revista, etc.

La intervencién de la directora de Far-
macia, Sra. Pajares fue mds compleja y
densa, explic6 los mecanismos para la de-
signaciéon de medicamentos huérfanos y
trasmitié su sensacién de que las protec-
ciones para las enfermedades raras esta-
ban contempladas suficientemente. En mi
intervencion manifesté nuestro desacuer-
do al respecto.

La intencién de FEDER, en exposi-
cién de Vanesa Pizarro, trabajadora social
de FEDER consistié en mostrar, mediante
la exposicion de casos reales, todas y cada
una de las necesidades de las personas
afectadas por enfermedades raras y sus fa-
milias, de este modo pudimos poner cara y
nombre a cada situaciéon. Creo que conse-
guimos nuestro objetivo: que los miembros
de la Comisién fueran conscientes de to-
das las personas que saldrdn beneficiadas
con motivo de la Ponencia en la que esta-
ban trabajando, ademds mostrdbamos lo
que desde FEDER podiamos hacer y lo
que quedaba pendiente y no estaba en
nuestras manos.

En el turno de preguntas agradecieron
la labor que FEDER viene realizando, fe-
licitando a la Federacién por tener un Ser-
vicio excepcional. Se interesaron por el po-
sicionamiento de FEDER ante la Ley de
Dependencia, la relacion con los diferen-
tes organismos autonémicos y corporacio-
nes locales, el modo en que difundimos
nuestro servicio, el personal con el que
contamos.

También se interesaron por la situa-
cién de la mujer ante las Enfermedades
Raras y también el modo en que FEDER
se coordina con las diferentes entidades
socio sanitarias para desarrollar su labor.

Vanesa Pizarro fue respondiendo a
cada una de sus cuestiones, explicando la
estructura de FEDER 'y el Servicio, las ca-
rencias en cuanto a la dotacién y la «juven-
tud» de la Federacién en lo que respecta a
propuestas en dreas mas avanzadas de (em-
pleo, formacion, etc...), recalcando la grave-
dad de los aspectos urgentes de atencion.

Como resultado quedé patente la im-
portancia de esta Ponencia para este colec-
tivo y la absoluta disponibilidad de FE-
DER para cualquier cuestion que se consi-

derase oportuno.
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Madrid (Crémica de Claudia Delgado, coordinadora de FE-
DER).—Bajo este lema se celebrara la primera Semana de Enfer-
medades Raras que tendra lugar entre los dias 21 y 27 de octubre
de 2006. Este nuevo proyecto pretende ser una semana de sensibi-
lizacién y apoyo con las miles de familias que, en nuestro paifs, su-
fren el dramatico impacto de una enfermedad rara (ER).

La principal meta es conseguir no
s6lo una sociedad mucho mds infor-
mada, concienciada y preparada para
luchar contra esta enfermedad sino
también la capacitacion de fondos
para fortalecer nuestro Servicio de In-
formacion y Orientacién en ER pues-
to que tanto nifios, adolescentes como
adultos necesitan que ampliemos
nuestra capacidad de servicios para
atenderles mejor.

«...Un problema de esta naturale-
za, te convierte en un ser incompren-
dido. Hemos oido barbaridades como
que ara qué invertir recursos en niinos
que jamas seran productivos y mori-
ran pronto. ;Pero es que mi hijo no
tiene derecho a vivir?».

(Testimonio de una madre)

. Qué es la Semana
de Enfermedades Raras?

Se trata de una iniciativa con gran-
des perspectivas ya que supone la pri-
mera «fiesta» de la solidaridad con los
afectados por este tipo de patologias.
No debemos de olvidar que las Enfer-
medades Raras afectan a més de 3 mi-
llones de personas en nuestro pais v,
que éstos, se ven totalmente desampa-
rados. A ello se une la desinforma-
cién, falta de tratamientos, médicos
especialistas, etc.

«No hay un manual de instruccio-
nes que te indique como sobreponer-
te a una enfermedad rara. Pero si hay
un equipo dispuesto a ayudar a todos
quienes los necesiten».

(FEDER)

Con la celebracién de esta Semana
de Enfermedades raras FEDER se
propone aportar un poco de luz, au-
mentar la visibilidad, acerca de éstas
dolencias. A través de un programa de
actividades para todos los publicos, la
Federacion, en colaboracién con la

SEMANA DE

Fundacion FEDER de Investigacion
para las ER, buscardn concienciar a
los representantes politicos, medios de
comunicacién, la comunidad cientifi-
ca, instituciones sociales y sanitarias y
ciudadania en general, de la necesidad
de aunar esfuerzos para luchar juntos
contra el impacto que estan causando
este tipo de enfermedades en la vida
de quienes las padecen.

Serdn una semana unica en Espa-
fla. La Semana de ER tendrd un al-
cance nacional, pues se desarrollaran
actividades en Madrid, Sevilla, Bada-
joz, Alicante y Barcelona.

(A quién va dirigida?

La celebracién de la Semana de
Concienciacion de Enfermedades Ra-
ras tiene por destinatarios:

— Representantes politicos (dmbi-

to nacional y autonémico).

— Medios de comunicacién (rue-
das de prensa, campafas de no-
tas de prensa, publicaciéon de
testimonios, etc.).

— Asociaciones de afectados y fa-
miliares.

— Profesionales sociales y sanita-
rios interesados en las ER.

— Industria farmacéutica.

— Sociedad espaiiola.

.Por qué colaborar?
Las razones por las que FEDER

pide la colaboracion de toda la socie-
dad son, entre otras:

FEDER

Para que su voz se escuche alto
para pedir que las ER sean
consideradas de interés priori-
tario para la salud publica es-
pafiola y se impulse un plan de
Accién en ER.

Porque con esta actividad po-
dré darse esperanza e informa-
ciéon a muchas personas afecta-
das que sufren en silencia su
enfermedad.

Porque con ello se crearéd con-
ciencia de que en este cuadro
sembrado de dificultades, esta
todo por hacer y los pacientes
se movilizan para ser parte de
la solucidn.

Porque cada dia en algtin lugar
de Espafia, nuevos pacientes
reciben un diagndsticos de una
ER,y llega entonces el derrum-
be psicoldgico, la desinforma-
cidn, etc.

Porque en el 50% de los casos
de ER, el prondstico vital esta
en riesgo.

Porque el 65% de las ER son
graves, discapacitantes y se ca-
racterizan por:

Porque es necesarios creer en
el Servicios de Informacién y
Orientacién (SIO) para satis-
facer a todas la familias y aso-
ciaciones que nos pidan ayu-
da.

Porque sera una campaia in-
formativa nacional y su partici-
pacién como empresa, alcanza-
rd una alta visibilidad en térmi-
nos de su responsabilidad so-
cial corporativa.




* Objetivo:
Aumentar la
visibilidad y dar
a conocer a la
sociedad la
problematica
de las mismas.

* Proposito:
Transmitir a
todos y cada
uno, la idea
de que si es
posible hacer
acciones para
solucionar la
situacion de
desproteccion
en que viven los
pacientes de
enfermedades
raras.
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Raras, evento que patrocina la Fundacién La Caixa y que tendran

Este ano se celebraran las II Jornadas Nacionales de Enfermedades
lugar en Barcelona.

En estos dias se trataran temas importantes para el colectivo de afec-
tados como son las ultimas novedades en el campo cientifico desde dife-
rentes puntos de vista: la medicina regenerativa, la atencién al afectado y a
la familia desde la perspectiva de la medicina familiar, la atencién precoz a
niflos con sindromes minoritarios, los protocolos de atencion, etc; la pro-
blemdtica en cuanto a la integracién en las escuelas ordinarias de nifios y
adolescentes con enfermedades raras, el acceso al mundo laboral por parte
de los afectados y las sinergias entre enfermedades raras y discapacidad.

Seran dos jornadas plagadas de informacién de primer orden tanto para
afectados como para profesionales de la salud y del campo social en las que
se pondrdn muchas cuestiones en comun de forma que podamos entre to-
dos reconocer la importancia de algunos temas que benefician tanto a pro-
fesionales como a los propios afectados.

Se debatirdn cuestiones sobre la ponencia que se esta desarrollando en
el Senado, la situacion de los afectados por enfermedades raras, podremos
también opinar acerca del debate de la comision interterritorial para la
asignacion de los centros de referencia y muchos otros temas que aunque
nos afectan directamente a las personas que convivimos con una enferme-
dad rara son también de maximo interés para los profesionales de los que

FEDER
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depende en gran medida nuestra sa-
lud y calidad de vida.

Creemos que es prioritario que
tanto desde las administraciones
publicas, profesionales de la salud y
los servicios, partidos politicos,
como desde los demds agentes im-
plicados; entiendan que sin ellos
nuestros principales objetivos son
muy dificiles de alcanzar.

Desde FEDER se hacen verda-
deros esfuerzos para implicar a los
diferentes agentes en la tarea de
conseguir el derecho fundamental
de todo ser humano que es el dere-
cho a la vida y a una vida digna.

Nos encontraremos los dias 17 y
18 de Noviembre en Barcelona para
poner sobre el papel estos y otros
temas; las jornadas se desarrollaran
en el marco privilegiado del edificio

FEDER

Distintos aspectos de las maravillosas
instalaciones de Caixa Forum.

Caixa Forum, institucion dedicada a
la difusion de la cultura.

Esperamos una amplia participa-
cién por parte de todos los colecti-
vos de interés para alcanzar juntos
esos dos objetivos que son la razén
de la existencia de FEDER.

POR EL DERECHO A LA
VIDA.

POR UNA VIDA DIGNA.
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Nuestros Logros en 2005

FEDER es la organizacion espaiiola que integra a los pacientes con enfermedades
de baja prevalencia y representa su voz. Es una sélida red de asociaciones en toda
Espaiia que trabaja para hacer visible este grave problema de Salud publica, al
tiempo que promueve la necesidad de adoptar un Plan de Accién para las Enfer-
medades Raras, que aborde de forma integral la dramatica situacion que sufren los
pacientes, sus familias y sus cuidadores.

Fundada en 1999, FEDER es una organizacion sin animo de lucro dirigida in-
tegramente por afectados (todos los miembros de su Junta Directiva). En la ac-
tualidad, FEDER reiine 103 asociaciones de enfermos, representa mas de 700
enfermedades distintas y, lo que es mas importante, actia en nombre de todos
los pacientes (con diagnostico o en espera de él) que padecen una de estas do-

lencias: 3 millones de afectados en Espaiia.

Mision de FEDER

Nuestra misioén es representar y de-
fender los derechos de las personas
afectadas por ER en Espafia. Desde FE-
DER lideramos la lucha contra las ER,
para garantizar la igualdad en el acceso
al sistema social y sanitario para los en-
fermos, sus familias y cuidadores, a tra-
vés del Plan de Accidén contra las enfer-
medades poco frecuentes.

Una Enfermedad Rara puede afec-
tar a cualquier persona.

Siete de cada 100 personas en Espa-
fia sufren una de ellas.

En FEDER trabajamos para defen-
der los derechos de los pacientes y mejo-
rar su calidad de vida y la de sus familias.

Nuestras dreas estratégicas

— Atencion social y sanitaria para los
afectados y sus familias

— Accién Politica con las administra-
ciones publicas

— Desarrollo e Investigacion terapéu-
tica para las ER

— Informacién y sensibilizacién sobre
ER (sociedad)

— Financiacién y organizacién

FEDER esta representada
en las siguientes organizaciones

En Espaiia:

— CERMI (Comité Estatal de Minus-
vélidos)

— Foro Espaiiol de Pacientes

— Consejo Estatal de la Discapacidad

— Instituto de Investigacion en Enferme-
dades Raras IIER (Comité de ética)

— Plataforma Andaluza de Afectados
por E. Neuroldgicas con trastornos
conductuales

En Europa:

— EURORDIS: Organizacién Euro-
pea de Enfermedades Raras

— CNA: Concejo Europeo de Alianzas
de Enfermedades Raras

— EMEA: Agencia Europea del Medi-
camento. (Grupo de trabajo de Me-
dicamentos Huérfanos).

Ayuda con afectados y familiares

— 103 asociaciones de pacientes miem-
bros

— 5 delegaciones en Espafia

— 47 Grupos de Ayuda Mutua coordi-
nados 35 Voluntarios

— 3.644 personas beneficiadas, a través
del Servicio de Informacién y Orien-
tacion en ER

— Mas de 300 beneficiarios en las ac-
ciones formativas

€ 6 Nuestra mision
es representar y
defender los derechos
de las personas
afectadas por ER

en Espana 99

FEDER en marcha

Servicios de FEDER en 2006

Atencién social: ayuda en la bus-
queda de financiacion, disefio y gestion
de proyectos para las asociaciones
(subvenciones, asesorias): 103 benefi-
ciarios.

Atencién psicoldgica (online y pre-
sencial): 156 beneficiarios.

Asesoria juridica: 39 beneficiarios.

P. de Vacaciones en la naturaleza: 18
beneficiarios.

CIBERFEDER: 7 grupos de ayuda
mutua beneficiados a través de esta ayu-
da por Internet P. Seguimiento de noti-
cias de ER (mensual): 103 asociaciones
beneficiarias.

Alertas de interés: subvenciones, tra-
bajo y eventos.

Agenda Web de Feder: publicacion
por las asociaciones.

Programas de Sensibilizacién sobre
ER: (presencia en medios, conferen-
cias, jornadas y otros importantes even-
tos).

Accion Politica para las ER

— Hainsistido en la necesidad del Plan
de Accién para las ER (10 ejes es-
tratégicos) al Gobierno Espaiiol.

— Ha conseguido impulsar una Ponen-
cia en el Senado, para estudiar las
ER, posicionando las ER como una
prioridad para la politica sanitaria (a
nivel nacional y autonémico).

— Ha contribuido al proyecto del Cen-
tro de ER en Burgos.

— Contribucién a la Ley del Medica-
mento, logrando la inclusién de los
Medicamentos Huérfanos en el texto,
asi como en miiltiples proyectos de
Ley, en defensa de los derechos de los
afectados: Cartera de Servicios, Ley
de Dependencia, entre otros.

— Contribucién en el Comité de ética
del ITER.

FEDER



Contribucién en el Consejo Euro-
peo de Alianzas de ER.
Co-organizadores de la Conferencia
Europea de ER.

Participaciéon en el COMP, Comité
de Medicamentos Huérfanos de la
EMEA, Agencia Europea de Medi-
camento.

Ha colaborado en el funciona-
miento del Registro de ER en Ex-
tremadura.

Miembros Comité de Diagndstico
Genético Preimplantacional (Junta
de Andalucia).

Contribucién en el libro «Por la
igualdad unidas en la diversidad»,
presentado en el Congreso de los
Diputados (CERMI).

Investigacion

FEDER ha colaborado con los in-
vestigadores en los proyectos de in-
terés ara las ER:

e Estudio de Calidad de Vida y ne-
cesidades terapéuticas.

e Andlisis de la Dependencia en las
ER.

e Proyecto PROFIT.

FEDER ha impulsado directamente

los siguientes proyectos:

¢ Directorio de profesionales exper-
tos y centros de referencia en ER.

e Andlisis de los tipos de ayuda recla-
mados por los pacientes a las aso-
ciaciones y a la propia FEDER.

e Dossier de Casos Reales del SIO.

Contribucion en el trabajo de la Red

Epidemiolégica de Investigacién en

ER REpIER.

FEDER en la constante busqueda

por mejorar el conocimiento cientifi-

co sobre las ER estd dedicando un

gran esfuerzo para conseguir 2006:

e El 1 Comité de expertos médicos
y sociales en Enfermedades Ra-
ras.

¢ La clasificacién de las ER (Tipo-
logias por grupos de enfermeda-
des).

e Firma de convenios de colabora-
cién con sociedades cientificas
para la conformacién de Grupos
de trabajo, del Plan de Accion
para las ER.

Difusion y Sensibilizacion

— FEDER ha sido considerada interlo-

cutora de referencia, en nombre del

— En este plan se han establecido 7

colectivo de afectados por enferme-
dades poco comunes.

Hemos fortalecido los lazos con los
medios: lo que ha impulsado la pu-
blicacién de mds de 840 noticias en
medios audiovisuales y escritos so-
bre ER.

Inicio via mail del nuevo servicio de
seguimiento de noticias mensuales
sobre ER.

Hemos realizado campafias de sensi-
bilizacién y comunicacién (a nivel
nacional y autondmico) para reivin-
dicar todas las situaciones derivadas
de ser un colectivo en desventaja so-
cio sanitaria.

Publicaciéon de la Revista «Papeles
de FEDER» (6.000 ejemplares en
2005 mas de 2.500 destinatarios: ad-
ministracién, investigadores, profe-
sionales sociales y sanitarios, indus-
tria, asociaciones y afectados).
300.000 visitas a nuestra pagina web
IIT Jornadas Andaluzas de familiares
y afectados por ER. (Sevilla).

II Jornadas de concienciacién en
ER. (Barcelona).

IJornadas Nacionales de ER (Madrid).
I Encuentro de asociaciones y afec-
tados en la Comunidad Valencia-
na.(Alicante).

FEDER ha elaborado y aprobado
en asamblea su Plan Estratégico
2005- 2007: consolidando su mision,
visién y dreas de accién.

ejes estratégicos,

para impulsar las acciones prioritarias
con cada uno de nuestros publicos de in-
terés, en 3 afios en las 5 delegaciones.
— FEDER ha creado 7 departamentos:
¢ Servicios Socio Sanitarios.
¢ Relaciones Institucionales.
¢ Investigacion para las ER.
¢ Comunicacion.
¢ Contabilidad.
¢ Sistemas de Informacion.
¢ Coordinacion.
— Cada departamento, inspirado en la Mi-
sién de FEDER, ha formulado un plan
especifico, que revisa de forma anual.

Captacion de fondos

— FEDER ha recibido el apoyo conti-
nuado de instituciones publicas y
privadas, conscientes del importante
valor afiadido realizado en benefi-
cios de los nifios, jovenes y adultos
que padecen estas dolencias.

— Creacién de la Fundacion FEDER
de Investigacion para las ER, con el
fin de potenciar el conocimiento
cientifico en el campo de las ER
para detectar las causas, incidencias,
factores de riesgo y posibles trata-
mientos para los afectados.




NUEVAS ASOCIACIONES
INTEGRADAS EN FEDER
(Julio - 2006)

Asociacion Espanola de la
Enfermedad de Castleman.

Asociacion de Afectados por Displacia
Ectodérmica.

Asociacion Valenciana Sindrome de
Williams.

Asociacion de Lucha Contra la
Distonia de Andalucia.

Asociacion Sindrome Prader Willi
Andaluza.

Federacion de Ataxias Espanola.

Asociacién Provincial de Transtornos
Grales del Desarrollo y Enfermedades
Raras Angel Riviere - Jaén.

Asociacién Hemofilia de la
Comunidad Madrid.

Asociacion Ataxias de Extremadura.
Asociacion Madrilena de Ataxias.

Asociacion de Esclerosis Lateral
Amiotrofica.

Nuestras Asociaciones

J MIASTENL

Presentado el libro <Aprender
a convivir con la Miastenia»

* Objetivo: solventar parte de los problemas con los que se encuentran
los afectados a la hora de recibir un diagnéstico de Miastenia Gravis.

Cordoba.—La Asociacion Espafiola de Miastenia: AEM, presento el pa-
sado 3 de febrero en el Salén de Actos del Hospital Reina Sofia de Cérdo-
ba, el libro: «Aprende a convivir con la Miastenia», contando con una gran

afluencia de publico.

|1 objetivo de la Asociacién
EEspaﬁola de Miastenia con

la publicacién y ediciéon del
libro: «Aprende a convivir con la
Miastenia», no es otro que solven-
tar parte de los problemas con los
que se encuentran los afectados a la
hora de recibir un diagndstico de
Miastenia Gravis. Asi pues, se pre-
tende dar respuesta a las dudas del
paciente y de sus familias, no sélo
en el momento del diagndstico, sino
a lo largo de los diferentes estadios
de la enfermedad: periodos de me-
joria, brotes, remisiones y exacerba-
ciones que estardn presentes en mu-
chos de los afectados por Miastenia
a lo largo de sus vidas.

Asi pues, el libro recoge un am-
plio nimero de temas relacionados
con la Miastenia

A dicha celebracion asistieron
como invitados la delegada de Sa-
lud, Isabel Baena, la presidenta de
la Federaciéon Espafiola de Enfer-
medades Neuromusculares: ASEM,
Teresa Baltd, la delegada en Anda-
lucia de FEDER. Susana Diaz, la
presidenta de la Asociaciéon Espa-

nola de Miastenia (AEM), Esther
Chiquero Lozano y el presidente de
Padres y Protectores de Nifios Dis-
capacitados de la Campifia Sur
Cordobesa: Apapnidicsur, Alfonso
Ariza.

Asimismo, contamos con la pre-
sencia y opiniéon de importantes
neurdlogos: el doctor Guerrero
Sola, responsable de la Unidad de
Patologia Neuromuscular del Hos-
pital Clinico de San Carlos de Ma-
drid y el doctor Lépez Laso, miem-
bro de la Unidad de Neuropedia-
tria del Hospital Reina Sofia de
Cérdoba.

Taller de Yoga y Charla-Coloquio
de la Asociacion de Esclerodermia

Castellon.—En este primer semestre del 2006 nuestra Asociacion continua realizando el Taller de Yoga tan bene-
ficioso para los afectados de Esclerodermia con la tinica novedad de que hemos cambiado de lugar.

Ademas hemos realizado una Charla-Coloquio Esclerodermia Tratamiento Basico: Afectacion Pulmonar y
Deteccion Precoz de Hipertension Pulmonar por Dr. D. Juan Beltran Fabregat (Reumatélogo del Hospital Ge-
neral de Castellon) y Dr.D.Juan AntonioRoyo Prats (Neumodlogo del Hospital General de Castellon) en ella se
trataron consejos que los afectados tienen que saber para llevar mejor la enfermedad, se resolvieron dudas y
preguntas. Todo aquello que el enfermo debe saber y cuando se acerca a la consulta el médico no se lo puede ex-
plicar tan pausadamente por motivos de tiempo.

FEDER




11 Jornadas

interdisciplinares

Nuestras Asociaciones

sobre el Sindrome X-fragil

(Crénica de Grupo de investigacion en Trastornos mentales.
Fundacion IMABIS).—Madas de 50 expertos de reconocido
prestigio internacionales de EE.UU. y Chile, con la presencia
de 150 participantes, representantes de casi todas las Comuni-
dad auténomas, debatieron en Madlaga la problemdtica actual
del Sindrome X-fragil y los trastornos generalizados del des-

arrollo (TGD).

as II Jornadas Interdiscipli-
Lnares internacionales sobre

Sindrome X-fragil y TGD,
han sido presididas en su comité de
honor por su Majestad la Reina.
Fueron inauguradas por la Directo-
ra del Real Patronato sobre Disca-
pacidad (Ministerio de Trabajo y
Asuntos Sociales), Dofia Natividad
Enjuto Garcia, acompaiiada por
otras autoridades autondmicas. Han
estado organizadas por el Grupo de
investigacion en trastornos menta-
les de la Fundacién IMABIS (Hos-
pital Carlos Haya), la asociacion de
afectados AsanXF-TGD de Anda-
lucia y la Federacién espafiola de
enfermedades raras, y han sido fi-
nanciadas por el Real Patronato so-
bre Discapacidad, la Junta de An-
dalucia y Janssen-Cilag. Estas jorna-
das han permitido poner de
manifiesto las carencias existentes
actualmente en la atencién que re-
ciben estos trastornos, en especial el
Sindrome X-Fragil que siendo la
discapacidad intelectual mas fre-
cuente después del Sindrome de
Down, es en la actualidad un gran
desconocido en todos los dmbitos
implicados (sanitario, educativo y
social), lo que pospone el diagndsti-
co de los afectados, reduce la etapa
de atencién temprana, retrasa el
desarrollo de las personas afecta-
das, y evita que personas portado-
ras del caracter hereditario puedan

decidir, en base a las técnicas dispo-
nibles en la actualidad, aquellos
procedimientos mas adecuados
para prevenir la enfermedad que,
por ser hereditaria, pudiesen pade-
cer sus hijos.

La Jornadas de actualizacién so-
bre el Sindrome X-Fragil y los
TGD, han contado con representa-
cién de muchos profesionales impli-
cados. Entre ellos, la doctora Randi
Hagermann, y el doctor Paul Ha-
germann, catedratico de Bioquimi-
ca del MIND Institute.

El Sindrome X-fragil, estd in-
cluido dentro del grupo de enfer-
medades raras, como el trastorno
hereditario més frecuente que cau-
sa discapacidad intelectual en la in-
fancia. Las caracteristicas genéticas
del sindrome se establecen definiti-
vamente en 1991, con una preva-
lencia estimada de 4 afectados
cada 10.000 espafioles, lo que indi-
caria que existen més de 2500 afec-
tados en Andalucia y 18000 afecta-
dos en Espafia. Su manifestacion
mads importante es el retraso en el
desarrollo infantil que conduce
posteriormente a una discapacidad
intelectual, en un porcentaje alto
de los varones afectados y en me-
nor numero de mujeres, aunque la
variabilidad de sintomas es tan am-
plia que confunde a los profesiona-
les implicados en la atencién de los
nifos.
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Hombres de piedra:
Fibrodisplasia
Osificante

l as mutaciones en el gen
ACVRI, localizado en el cro-
mosoma 2, se asocian con el

desarrollo de fibrodisplasia osifican-
te progresiva, una enfermedad here-
ditaria muy rara del tejido conectivo
blando, caracterizada por una osifi-
cacion heterotdpica, es decir, por el
desarrollo anormal de hueso en ére-
as del organismo donde normalmen-
te no existe, como por ejemplo liga-
mentos, tendones y musculos.

Segin explica el Sistema de Infor-
macion de Enfermedades Raras en
Espafiol del Instituto Carlos III, en
Madrid (Siere), dependiente del Mi-
nisterio de Sanidad y Consumo, entre
los sintomas de la dolencia se inclu-
yen las malformaciones del esqueleto
y los dedos, siendo estos ultimos
anormalmente cortos e irregulares.

El desarrollo anormal del hueso
origina una rigidez extrema de las
areas afectadas, lo que llega a blo-
quear y a limitar el movimiento en
las articulaciones, sobre todo en las
rodillas, las mufecas, los hombros, la
columna vertebral y el cuello.

La enfermedad comienza en los
primeros afios de la vida y progre-
sa lentamente hasta la edad adulta,
por lo que también se conoce con
el término miostitis osificante pro-
gresiva, pero hay otro aun mas
ilustrativo: el hombre de piedra.

El equipo de Eileen Shore, de la
Universidad de Pensilvania, Filadel-
fia, en Estados Unidos, ha dedicado
a investigar las causas genéticas de
esta enfermedad durante mas de 15
anos y publica los resultados de su
descubrimiento en el dltimo nimero
de Nature Genetics (Nature Gene-
tics 2006; DOT 10.1038/ ng1783).

El hallazgo del gen implicado
en la enfermedad no s6lo ayudara
a comprender, diagnosticar y tratar
mejor esta alteracion, sino que re-
dundara en un mejor conocimiento
de otras patologias musculoesque-
léticas mds comunes y de mayor
morbilidad.

Prevalencia en Espafia: Uno de
cada dos millones.
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Nuestras Asociaciones

I Congreso de Familias con
Mucopolisacaridosis

Madrid. (Crénica de Francisco Soto, presidente de MPS de la Comunidad Valenciana).—Las
caras de los niflos afectados por mucopolisacaridosis son toscas, con el puente nasal plano y
los labios gruesos, y ese puede ser el primer paso para diagnosticar su enfermedad, por lo que
los padres han decidido ayudar a los médicos y les han enviado fotografias de ejemplo.

I Encuentro de MPS

Valencia. (Crénica de
Antonia Herrera y Fran-
cisco Soto). El I Encuen-
tro de MPS Comunidad
Valenciana se celebrd el

pasado 22 de abril , con gran
éxito de participantes e interés de
los temas tratados. De hecho, nues-
tra valoracion personal del evento
es muy positiva, ya que cada vez
que se habla de nuestros descono-
cidos sindromes lo son menos, co-
nocimos a nuevas familias que vi-
nieron a visitarnos y a nuestros ni-
fios afectados, que en la mayoria
de casos no hablan pero los que los
conocéis, sabéis que una sonrisa
suya dice mucho mas que lo que se
pueda expresar con palabras y es la
mejor recompensa de cualquier es-
fuerzo que se realice.

Se invité a todos los padres y
madres de afectados a desarrollar
sedes en las comunidades auténo-
mas, como se ha hecho en Castilla
La Mancha y en Comunidad Va-
lenciana, y aun sin ser asociacion
actos de comunicacion, charlas,
partidos benéficos o cualquier otro
acto que pueda aportar difusién de
los sindromes, promover mejoras
de la calidad de vida y no menos
importante recabar fondos para
continuar con la investigacion y so-
lucion de estas enfermedades, se
que puede parecer dificil y no os
quiero engafar lo es y mucho, pero
todo es empezar a nuestro ritmo
con nuestros conocimientos, nues-
tros amigos y con gente solidaria
que estamos conociendo y que
cuando ven el problema y se les so-
licita ayuda la dan dentro de sus
posibilidades.

sta ha sido una de las iniciati-

vas de la Asociacién para las

enfermedades  dismorfologi-
cas, de aciumulo lisosomal y del creci-
miento (ADAC), que hoy celebra en
Madrid su I Congreso nacional de fa-
milias con mucopolisacaridosis para
poner en comun los dltimos avances y
tratamientos de esta patologia genéti-
ca.

La mucopolisacaridosis es una de
las denominadas enfermedades raras
y afecta aproximadamente a uno de
cada 25.000 bebés nacidos vivos, con
lo que se calcula que hay en el pais
entre 120 y 130 afectados.

La cifra es tan baja, segiin expli-
c6 a Efe José Luis Diaz, médico co-
laborador de ADAC, porque la es-
peranza de vida es muy corta y los
afectados viven de media entre 10 y
15 afios.

La mucopolisacaridosis engloba
siete subtipos de enfermedades meta-
bélicas hereditarias, causadas por la
ausencia o el mal funcionamientos de
las enzimas encargadas de procesar
las moléculas llamadas mucopolisacé-
ridos.

Esas moléculas se van acumulan-
do en las células de 6rganos y huesos
y causan multitud de discapacidades
fisicas y mentales.

Los primeros sintomas, apuntd
Diaz, suelen aparecer entre el primer
y el tercer afio de vida; los mds llama-
tivos son los fisicos, que pueden ser
externos, como los rasgos faciales tos-
cos, las baja estatura, las irregularida-
des esqueléticas o las manos agarro-
tadas; e internos, como el crecimiento
anormal de 6rganos como el higado o
el bazo.

Son comunes las enfermedades
cardiacas, las infecciones respirato-
rias, las patologias oculares, las altera-

FEDER

L I ]
e e E e TR P T

ciones del suefio y, en muchos casos,
el retraso mental.

Segin explicé José Luis Diaz, el
bebé recién nacido puede no presen-
tar ningtn sintoma, pero la enferme-
dad es evolutiva y muy progresiva.

Al ser una enfermedad genética,
los padres con antecedentes familia-
res pueden someterse a un diagnosti-
co prenatal para comprobar si el feto
porta una copia del gen defectuoso.

Una de las principales reivindica-
ciones de ADAC es la simplificacién
de los tramites exigibles para la apro-
bacion de farmacos, ya que, destaco
Diaz, pasan meses desde que se ga-
rantiza la seguridad de un medica-
mento hasta que llega a los pacientes,
por cuestiones tan burocraticas como
el precio o el cartonaje.

En esos meses hay nifios que pue-
den morir, subrayé este especialista
tras recordar que ninglin medicamen-
to puede curar le enfermedad, irre-
versible desde el momento en que las
moléculas han comenzado a acumu-
larse, pero si retrasarla.

Por el momento, s6lo uno de los
subtipos de mucopolisacaridosis tiene
un medicamento, pero las familias es-
peran que salga otro al mercado en
este primer semestre de 2006 y confi-
an en que otro de los subtipos tenga
un farmaco aprobado el afio que vie-
ne.

Segtin explicé Diaz, el objetivo del
Congreso nacional se aglutinar a to-
dos los padres que puedan tener un
caso familiar de mucopolisacaridosis
(ADAC tiene registrados a 78 afecta-
dos en toda Espafia) para poner en
comun sus conocimientos y sus expe-
riencias, ya que, como en todas las en-
fermedades raras, muchas veces los
pacientes se convierten en informa-
dores de los médicos.
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Predisposicion para
los Ensayos clinicos
y Nuevos Medicamentos

Madrid.— (Cronica de Sara L. Smith, presidenta de AEDAF).—La Asociacién
Espaiiola de Angiodema Familiar por Deficiencia de Inhibidor de CI, celebré
su Junta Ordinaria General el pasado 1 de abril en Madrid. En la reunién, ade-
mas de los temas propios del caso, los asistentes se centraron en los ensayos cli-
nicos y los nuevos medicamentos, hablando del producto en uso actualmente,
el Brinert-P. Los socios, al menos los que viven en las zonas donde se llevan a
cabo los ensayos, piensan en la posibilidad de participar en uno de dichos ensa-
yos clinicos en marcha, ya que serd la tnica forma de registrar Berinert en Es-
pafia y probar la eficacia y seguridad de los nuevos medicamentos para su pos-

terior aprobacion.

Encuentro para familias

y afectados de AESPW L/

unta Umbria (Huelva).— (Cré-
Pnica de Patricia Arias, trabaja-

dora social de AESPW).—
Punto de encuentro para familias y
afectados de Sindrome de Prader
Willi, durante los dias 16 al 18 de
septiembre. A este encuentro han
acudido familias de distintos puntos
de Espaiia, donde han podido disfru-
tar de las distintas actividades que
programaron la AESPW vy la AS-
PWA.

Este II Respiro y Convivencia del
afio 2005 de la AESPW; como en
ocasiones anteriores, fue todo un éxi-
to. Las personas afectadas y sus fa-
milias encuentran en este tipo de ac-
tividades una ocasién perfecta para
conocerse € intercambiar experien-
cias; que en su vida diaria no poseen.
Se desvanece asi el sentimiento de
aislamiento y soledad que padecen
las familias; y las personas afectadas
crean lazos de amistad con sus igua-
les.

Se coment6 también la posibilidad
de conseguir dictdmenes de minusva-
lia, tema que concit6 el interés de los
socios.

Por su parte, en cuanto a los voca-
les, se ofrecieron otros socios a traba-
jar con nosotros. Equipo que estara

de forma permanente informados de
todas las noticias importantes que nos
afecten y seran la «voz cercana de la
Asociacion» en vuestras respectivas
comunidades. Si alguno de vosotros,
de las regiones que quedan (Galicia e
Islas Canarias) tiene ganas de ayudar-
nos, 0s animamos a comunicarnoslo.

Dias antes se habia celebrado la
reunion regional celebrada en Vigo
(Galicia) el dia 6 de mayo de 2006,
reunion que fue un éxito contando
con una afluencia de publico y unas
charlas muy informativas y de gran
divulgacién sobre la enfermedad. El
punto «negro» de la reunion fue,
por supuesto, el recuerdo del pa-
ciente recientemente fallecido y la
constatacion de la sensacién de des-
atencion que tenia la familia. Desde
aqui, y en nombre de todos nos-
otros, quiero dar el pésame a la fa-
milia, y esperamos que con su afilia-
cion a AEDAF, podremos servir, de
ahora en adelante, de apoyo y ayu-
da. Creo que hemos avanzado mu-
cho en los ultimos afios, pero no lo
suficiente. Queda mucho por hacer,
mientras que haya pacientes que se
sientan desatendidos, no informados
y, lo peor de todo, amenazados de
sufrir un ataque mortal.
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IV Carrera popular
contra la Fibrosis
Quistica

Utrera (Sevilla).—(Crénica de Pa-
loma Barbancho).—Un afio mas la
Asociacion Andaluza contra la Fibro-
sis Quistica , celebré su Carrera Popu-
lar contra la Fibrosis Quistica en el
pueblo sevillano de Utrera, en colabo-
racion con el Ayuntamiento de Utrera
y el Club de Atletismo de Utrera.
Aunque es obligado destacar el es-
fuerzo personal que en cada edicién
viene haciendo Juan Garrido, padre de
un nifio afectado de FQ, que junto a su
familia pone todo su empefio en lograr
que esta cita deportiva se convierta en
un evento de solidaridad y sensibiliza-
cién en la lucha contra esta enferme-
dad que les ha tocado de forma tan di-
recta.

Bajo el pretexto de la prueba atlé-
tica, la carrera se convierte en un
punto de encuentro para las familias
de los afectados en un entorno dife-
rente al cotidiano, que consigue reu-
nir a muchos de los que vienen cola-
borando con la Asociacién. Este
evento es una palpable demostracion
de lo que una familia y su entorno
puede aportar al colectivo de afecta-
dos de FQ, y que deberia ser ejemplo
para muchas otras personas que sien-
ten que s6lo desde la Asociacién es
posible realizar este tipo de actos. La
familia Garrido, consigue que cada
afio esta carrera sea mas conocida y
con mayor repercusién social, exten-
diendo con ello el grado de conoci-
miento y de sensibilidad sobre los
problemas de los afectados de FQ.

Entre los numerosos participantes,
estaba el mismo hijo de Juan Garrido,
Juanito, y sabe que junto a sus medi-
cinas y revisiones, la practica habitual
del deporte le ayudara en su carrera
contra la FQ.

Juanito llega a la meta.

G Eibrg,,
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I Jornada Nacional

de Artritis

&oon artritis
gon

'-'h.-_-_-_‘_

Madrid.—(Crénica de Alvaro Cobello). —Pacientes y especialistas debatieron,
en el marco de la I Jornada Nacional de Artritis, el estado de una enfermedad
que afecta a 300.000 pacientes en nuestro pais, la artritis reumatoide, la artritis

psoriasica y la artritis idiopatica juvenil.

a Coordinadora Nacional de
I Artritis, CONARTRITIS, orga-
niza esta Jornada que tendrd
lugar en 12 ciudades espafiolas simul-
tdneamente. La Jornada, en palabras
de Antonio Torralba, presidente de
CONARTRITIS, «surge con el objeti-
vo de dar a conocer estas enfermeda-
des, que a pesar de su importancia,
son grandes desconocidas para la so-
ciedad en general». Al mismo tiempo,
reclaman un mayor esfuerzo desde la
Administracién para lograr que las
artritis sean consideradas como prio-
ritarias.

Javier Ballina, adjunto al Servicio
de Reumatologia del Hospital Univer-
sitario Central de Asturias, explica la
incidencia de la enfermedad en la mu-
jer «la artritis afecta a 3 mujeres por
cada varén y comienza con mayor fre-
cuencia entre los 40 y los 60 afios».

Los inconvenientes que se plante-
an en la vida diaria de los pacientes
son multiples. Torralba explica el por
qué: «Por un lado, porque nuestro en-
torno fisico no estd pensado para per-
sonas con algtin tipo de dificultad; por
otro lado, porque, en muchas ocasio-
nes, existe una incomprensiéon por
parte de las personas mds cercanas,
tanto del entorno familiar y amigos,
como del laboral».

«Pacientes y especialistas
reclaman mas recursos y mejor
acceso a los Servicios de
Salud»

Ballina también comenta los me-
canismos mds eficaces para lograr
una mejoria de la enfermedad «hoy
ya sabemos que la enfermedad no es
benigna sino severa y progresiva; he-
mos comprobado que la enfermedad
responde mejor al tratamiento en las
primeras semanas de aparicion por lo
que es necesario tratar a los pacientes
cuanto primero mejor y con los medi-
camentos mas eficaces».

Asi, segiin un estudio de la Socie-
dad Espafiola de Reumatologia, la

media de retraso en el diagndstico de
la artritis reumatoide es de 18 meses.

Por su parte, Juan Carlos Hermo-
sa, médico de familia del equipo de
atenciéon primaria del sector III de
Getafe, defiende la importancia de la
deteccidn precoz ya que «evitar el de-
terioro funcional para mantener la
autonomia articular del paciente es
uno de nuestros objetivos finales que
muchas veces no se consigue precisa-
mente por la tardanza en el diagnosti-
co de la enfermedad».

Los pacientes esperan una
media de 18 meses para ser
diagnosticados

La relacién con el médico es, pre-
cisamente, para los pacientes una de
las claves en el transcurso de su en-
fermedad. Como recuerda Antonio
Torralba, «la confianza y el respeto
mutuo facilita la adhesién a un trata-
miento y tranquiliza con respecto a la
enfermedad. Todo ello tendria que
ser una labor de un equipo multidisci-
plinar. Y aparte de los temas sanita-
rios, los equipos médicos deberian
empezar a valorar otros aspectos
como el social o el laboral».

Por otra parte, Ballina asegura
que la deteccion precoz reduciria el
gasto sanitario ya que «un diagnosti-
co y tratamiento precoz reduciria los
gastos generados por invalidez e inca-
pacidad. A los 3 afios de haber co-
menzado la enfermedad, un 25% de
pacientes pierde su trabajo y a los 10
afios se han jubilado».

En Madrid, estan
diagnosticados mas de veinte
mil pacientes de artritis

Hermosa reflexiona sobre el inci-
piente papel del Médico de Familia
en el diagnoéstico de una enfermedad
como la artritis «las posibilidades des-
de Atencién Primaria son tremendas
y en muchas ocasiones poco desarro-
lladas».
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e
Encuentros
de AEBE
y Comunidades
Autonomas

Madrid.— (Crénica de Luis Ca-
rretero). — Algunas de las principa-
les necesidades detectadas por la
Asociacion respecto a familias afec-
tadas por «Piel de Mariposa» son
causadas por la falta de conocimien-
to sobre recursos socio-sanitarios
disponibles y formas de abordar la
enfermedad (realizar curas, evitar in-
fecciones y desnutriciones con con-
secuencias letales).

Como respuesta a estas proble-
maticas, la Asociacion de Epider-
molisis Bullosa de Espafia tiene
previsto la celebracion de once En-
cuentros Autonémicos cuyos obje-
tivos son proporcionar a los socios
una gufa de recursos socio-sanita-
rios existentes en cada Comunidad
Auténoma asi como formacién de
tipo practico para afrontar proble-
maticas diarias. Hasta el momento
se han celebrado cuatro Encuen-
tros Autonémicos: Asturias, Ara-
gbn, Catalufia y Pais Vasco.

Los Encuentros se desarrollan en
un entorno muy familiar. Permiten
un mayor acercamiento de la Aso-
ciacion a las personas con EB y a sus
familias, a sus necesidades y a sus
condiciones particulares y, hasta el
momento, estdin gozando de muy
buena acogida.

Objetivo: proporcionar a los
socios de Epidemolisis Bullosa
una guia de recursos socio-
sanitarios existentes en cada
Comunidad Auténoma




«Vivir y convivir con el Sindrome de Tourette»

* Programa de Intervencion Psicosocial y Comunitaria desarrollado por la Asociacion
Andaluza de pacientes con Sindrome de Tourette y trastornos asociados (ASSTTA)

presidenta Sindrome de Touret-

te).—La Asociacion Andaluza
de pacientes con Sindrome de Touret-
te y trastornos asociados (ASTTA),
ha realizado en Sevilla la Segunda
Fase del Programa de intervencién
Psicosocial y Comunitaria «Vivir y
convivir con el Sindrome de Touret-
te», destinado a mejorar la calidad de
vida y el Apoyo Psicosocial a las per-
sonas afectadas por el Sindrome de
Gilles de la Tourette y sus familias.

Este Programa cuenta con la cola-
boracién de la Administracién Sani-
taria Publica de la Comunidad Auté-
noma de Andalucia, en el marco de
los Programas de Promocién de la
Salud. Su autora y directora es Diia.
Diana Vasermanas, Psicéloga y Mas-
ter en Terapia de Conducta, Asesora
y Socia de Honor de ASTTA.

El Programa se fundamenta en la
necesidad de compensar situaciones de
desconocimiento y desventaja social
que inciden en el colectivo de afecta-
dos por el Sindrome de Tourette y los
trastornos asociados a su espectro.

JAsedh

Arocacon Sndromet de
ERlgry- Drandon & Haperfaxtud

arcelona.— (Croénica de Dolores
B Mayan, presidenta deAsedh).—

El II Encuentro Nacional Sin-
dromes de Ehlers-Danlos e Hiperlaxi-
tud se celebro el pasado 6 de mayo en
Barcelona, concretamente en el Centro
Civico Casa Groga de la Ciudad Con-
dal, momento que dio la oportunidad
de convivir con otras personas afecta-
das, generando un espacio para inter-
cambiar y compartir experiencias.

Este afio se ha contado con la in-
estimable presencia de Grahame, mé-
dico-reumatélogo de  reconocido
prestigio y al que tod@s admiramos y
estimamos por su enorme esfuerzo
por investigar y dar a conocer estos
sindromes; vino desde Inglaterra para
hablarnos de diferentes aspectos de

S evilla. (Crénica de Salud Jurado,

Nuestras Asociaciones

En esta 2° Fase se desarrollaron
distintas actividades Psicoeducativas
y de Formacién, con el objeto de
abordar positivamente el desafio de
vivir y convivir con el ST.

Principales objetivos de la Segun-
da fase del Programa realizado por
ASTTA:

* Aumentar recursos imprescindi-
bles para mejorar la salud y calidad de
vida de las personas afectadas por el
ST y sus familias, asi como para favore-
cer su integracién y convivencia nor-
malizada en todos los dmbitos sociales.

* Promover el desarrollo y manteni-
miento de conductas y pautas de autoa-
yuda, ayuda mutua y educacioén para la
salud entre el colectivo de afectados.

* Contribuir al conocimiento de
las necesidades educativas de los es-
tudiantes con ST, apoyando a pa-
dres y profesores en la bisqueda de
vias de actuacion para prevenir si-
tuaciones de aislamiento y fracaso
escolar.

* Obtener nuevos datos empiri-
cos para el Estudio de Investigacion
sobre la Incidencia de los Trastornos

nuestra enfermedad y nos explicd
como podemos ayudarnos a nosotros
mismos a convivir con ella.

También contamos con la incondi-
cional presencia de Bulbena, jefe del
Servicio de Psiquiatra del Hospital
del Mar de Barcelona, coautor del
CD titulado: «Hiperlaxitud Articular:
Exploracion y Definicion» y jefe del
equipo médico que ha descubierto
una asociacion de caracter genético
entre la hiperlaxitud articular y los
trastornos de ansiedad. Asimismo
contamos con la presencia de M.* An-
geles Valero que iba a explicarnos di-
versos aspectos del Chi-Kung, una de
las técnicas chinas mads antiguas para
entrenar nuestra energia y mejorar la
salud, pero que debido a lo interesan-
te del coloquio y a la falta de tiempo

FEDER

Afectivos en los nifios y jovenes
afectados por ST y en sus padres, en
el que ASTTA participa activamen-
te.

Las actividades se han desarrollado
en el primer trimestre de 2006, con la
entusiasta participacion de varias fami-
lias de distintas ciudades de Andalucia.

El apoyo y reconocimiento obteni-
do demuestra la calidad y repercusion
social de este Programa y el esfuerzo
realizado por ASTTA para continuar
ofreciendo sus valiosos servicios de asis-
tencia y asesoramiento en materia de
ST a las personas afectadas, sus familias
e instituciones implicadas en el tema.

Salud Jurado, presidenta de AAPST y
TA y Diana Vasermanas, directora del
Proyecto.

Encuentro Nacional Sindromes de
Ehlers-Danlos e Hiperlaxitud

nos vimos obligados a dejar para me-
jor ocasion.

Después de una comida en comun,
y por la tarde, se celebré la Asamblea
General Ordinaria de la Asedh 2006
que por un lado nos permitié mostrar a
los socios el trabajo que hemos realiza-
do a lo largo del afio y por otro, hizo
que pudiéramos conocer de cerca sus
opiniones e inquietudes.

Este 2° Encuentro Nacional de la
Asedh ha supuesto un impulso decisi-
VO para nuestra asociacion y un punto
de apoyo y ayuda muy importante ya
que, como comentaba una socia, «es
impresionante lo que se aprende con
unas pocas horas de intercambio de
experiencias con personas que te en-
tienden e incluso pueden haber vivi-

do lo mismo que tu».

SVIVY npvav;}vg P VPY¥VIS) woTIVSIPI4



DIA
MUNDIAL
DE LA
ELA

Madrid. (Cronica de Paz Gonzalez
Diaz, secretaria de Direccion).- La
Asociacion Espafiola de Esclerosis
Lateral Amiotréfica (ADELA) cele-
br6 el Dia Mundial de la ELA.

( jon este dia pretende concienciar a
la sociedad, haciendo un llama-
miento de atencion a las autorida-

des sanitaria, agentes sociales y medios

de comunicacién sobre la realidad de
esta enfermedad, cuya difusién se con-
vierte en una meta importante para que
la sociedad se sensibilice con los mds de

4.000 casos, mds de 4.000 personas que

viven «en la cércel de su cuerpo».

Con motivo del Dia Mundial de la
ELA, que se celebré el pasado 21 de ju-
nio, la asociacion ADELA llevo a cabo
el IIT Encuentro Nacional de Pacientes,
en los salones de los servicios centrales
del IMSERSO, en Madrid, en el que la
sesioén inaugural corrid a cargo de la di-
rectora general del Servicio Madrilefio
de Salud, Almudena Pérez Hernando,
quien diserté sobre «La Unidad de
ELA y su contribucién a la atencién del
paciente». Completaron el programa las
ponencias de Salvador Martinez, direc-
tor del laboratorio de Embriologia Ex-
perimental y Neurogenética , y coordi-
nador de la cdtedra E.L.A. de la Univer-
sidad Miguel Herndndez, con el titulo
de: «Terapia celular en ELA :estudio ex-
perimental y ensayo clinico», y Pedro
Martinez Nufiez, presidente del Comité
de Entidades de Representantes de Mi-
nusvdlidos (CERMI) de la Comunidad
Auténoma de Madrid, quien habl6 de
las «Expectativas sobre la Ley de De-
pendencia», para concluir con la presen-
tacion del estado de elaboracién del Li-
bro Blanco de la ELA, a cargo de Félix
Miaja. es sanitarias y sociales.

Previamente, se celebré un Concierto
Gala ADELA, el dia 14 de junio, por el
Ensamble Nacional de Espafia de Musica
Contemporanea, con obra de Cristébal
Halffter, y Gustav Mahler, con arreglo de
Schonber-Riehn, y la direccién de Sergio
Alapont.

Cerr6 la celebracién del Dia Mun-
dial de ELA una Cena de Gala ADE-
LA, el dia 23 de junio, en los Salones
Ondarreta de Madrid, con la asistencia
de numerosos socios y simpatizantes.

Nuestras Asociaciones

III Reunion y XVI Simposio Internacional
de ELA/MND

A lo largo de estos primeros seis meses del afio, muchos han sido los eventos
en que ADELA, ha estado presente

Dublin (Irlanda).—(Crénica de José Julian Pérez). —La III Reunion Anual
de la Alianza Internacional de Asociaciones de ELA/MND, y el XVI Simposio
Internacional sobre ELA/MND se han convertido en el evento mundial mds
importante, relacionado con la Esclerosis Lateral Amiotréfica. Esta edicién se
celebro durante el mes de diciembre, en Dublin. Més de 1.000 asistentes y cerca
de 150 ponencias dan una idea de la importancia de la cita anual donde, desde
investigacion, hasta calidad de vida de los enfermos, se muestra el esfuerzo de
miles de personas y la lucha contra esta terrible enfermedad.

El arte espaiol con ADELA

De Tapies a Barceld, 30 artistas se unieron por los enfermos de Esclerosis
Lateral Amiotrofica. Los nombres indiscutibles del arte contemporaneo estuvie-
ron presentes en esta subasta benéfica en la que se combiné calidad plastica y la
solidaridad. Trabajos, cuyas tasaciones iniciales oscilaban entre los 650 y los
10.000 euros, fueron cedidas por los artistas gratuitamente. Estos primeros seis
meses del afio culminan con la gran cena gala de junio y todos los eventos que,
con motivo del dia mundial de la ELA (21 de junio), se celebran en toda Espa-
na. Destacamos en Madrid, dia 14 de junio, el Concierto Gala de ADELA, a car-
go de la Orquesta Ensemble Nacional de Espafia, en el Auditorio Nacional.
También interesante, el III Encuentro Nacional de Pacientes, que se celebrara el
20 de junio, en la sede del IMSERSO, con intervenciones oficiales de la Comuni-
dad de Madrid, presentacion de proyectos de investigacion celular por Salvador
Martinez, y el libro «Ojos que hablan», escrito por una paciente de ELA, tam-
bién sera presentado durante el evento.

VIII CONVIVENCIAS

Segovia, (Croénica de Alicia Marti-
nez Martinez, presidenta de ASWE)

os dias 29, 30 de abril y 1 de

mayo se celebraron por octavo

aflo consecutivo, las Conviven-
cias Familiares de la Asociacién Sin-
drome Williams. A ella asistieron
afectados y familiares de todos los
puntos de Espafia. Nos juntamos du-
rante tres dias en la «Granja Escuela
Puerta del Campo» antiguo campa-
mento de milicias universitarias «El
Robledo», cerca de la Granja de San
Ildefonso, en Segovia

Asistieron mas de 90 personas con
el objetivo de todos los afios, charlar,
compartir experiencias y divertirnos
cantando, bailando y tocando la gui-
tarra.

Hace cuatro o cinco afios,a algu-
no de los asistentes, se le ocurrio lle-
var productos tipicos de su tierra para
que los demds los probdramos. Este
hecho puntual se ha convertido en
una costumbre que ha ido creciendo
de afio en afio y da la impresion de
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que el objetivo principal

de las convivencias es la

cata de productos tipicos

espafioles. El queso, el

chorizo, el buen vino, la sidra asturia-
na y un largo etc estdn presentes du-
rante todas las jornadas. Para tratar
de quemar algunas calorias ingeridas,
por las tardes, padres, madres y nifios,
saltan a la comba.

Para los afectados se organizan
actividades como ceramica, tirolina,
pasteleria, etc. a las que asisten los
hermanos o primos que lo desean.
Por las mafianas se efectdan visitas a
lugares turisticos de la zona. Por las
noches después de cenar nos junta-
mos en una sala donde se charla, se
canta, se baila y todo lo demds. De-
rrengados los asistentes van disimula-
damente yendo a la cama; a los mas
valientes, les dan las cuatro o cinco de
la mafiana y al dia siguiente vuelta a
empezar.

Cada afio es mds gratificante asis-
tir y todos sofiamos con la organiza-
cién de las préximas convivencias.

- AT



A Testimonio

Enrique Gilabert Gauxachs,
afectado de Miastenia

ayuda.

A primeros de Agosto de 2001 recibi multiples picaduras de avispas, no sé si esto fue
lo que provocé la Miastenia, o aceler6 su aparicion, pues al cabo de unos dias noté que a ra-
tos hablaba con dificultad, no hice caso, acudi al dentista, que dijo era la muela del juicio y
no tenia importancia.

A mediados de Noviembre de 2001, la dificultad para hablar, comer, caida de parpados,
boca torcida y la sensacion de cansancio se agravaron. En el hospital me diagnosticaron una
paralisis facial.

El dia 26 de Noviembre me quedé bloqueado totalmente y tras una nueva visita al hospi-
tal los médicos no sabian lo que tenia, pues tanto andlisis, como radiografias estaban bien,
pero yo ni hablaba bien, ni podia comer. Fue entonces cuando visité a un neurdlogo, el cual
me diagnosticé Miastenia Gravis II.

El dia 10 de Enero de 2002 tengo una recaida, tras varias pruebas, (incluida la de Tensi-
16n, que dio positivo) me mandaron a neurologia muscular del Hospital de Bellvitge en Bar-
celona, donde fui sometido a mds pruebas, algunas de las cuales fueron muy duras. Fue cuan-
do me mandaron 90 mg. de Darcotin y me subieron la dosis de Mestinon.

Como no mejoraba lo suficiente, en Noviembre de 2002 me practican una Timectomia,
tras la que he ido progresando muy lentamente, y gracias a la que mis desvanecimientos se
han ido espaciando en el tiempo, aunque no desaparecen.

El dia 10 de Enero de 2005 me quedo bloqueado e ingreso en el hospital, la prueba del
Tensilon de nuevo da positivo y me suben la medicacion. A dltimos de Abril tras una lenta
recuperacion, vuelvo a tener una crisis.

Paso bien el verano, pero el dia 28 de Agosto sufro un c6lico al rifién, los célculos son de
cal, ya que tomo una pastilla de cal al dia, pues el Darcotin me come la de los huesos. Y soy
alérgico e intolerante a la lactosa.

En Diciembre vuelvo a hablar mal, comer con dificultad, boca torcida, parpado caido, yo
creo que con el frio se agravan mis recaidas.

Y en cuanto a cdémo me impacté la enfermedad, ahora no puedo realizar mi trabajo habi-
tual (mecénico tornero y fresador), y jcémo voy a trabajar de otra cosa, con el cansancio
que arrastro y 60 afios encima?

Tampoco puedo leer, ni escribir mucho rato, incluso el comer se vuelve una aventura para
mi.

Por todo ello mi cardcter ha cambiado, mi vida ya no es lo que era, aunque intento hacer-
la lo més parecida posible.

E sta es mi vivencia, mi experiencia con la Miastenia. Espero poder serles de gran

FEDER .

SVIVY SIPYPIMUIILNG 7P Vo¥Yds ] woTIVSIPI4



9Reportaje

EL SINDROME X FRAGIL:

La causa de discapacidad
intelectual genética mas

frecuente

1 sindrome X Fragil (SXF) es
Ela forma hereditaria mas co-

mun de discapacidad intelec-
tual, problemas de desarrollo, com-
portamiento y aprendizaje, por ello
estaria dentro de los trastornos del
desarrollo. Es el segundo maés fre-
cuente después del sindrome de
Down. Se estima que en la poblacién
general 1 de cada 2.500 hombres y 1
de cada 4.000 mujeres estd afectado
por el Sindrome x fragil, y que 1 de
cada 238 mujeres y 1 de cada 1000
varones serian portadores de la alte-
racién genética sin padecer los sinto-
mas graves de la enfermedad.

Las caracteristicas clinicas del
Sindrome abarcan una serie de con-
ductas y de rasgos fisicos, més apre-
ciables en nifios varones que en ni-
fias. Los rasgos fisicos son variables
y poco evidentes en los primeros
anos de vida, observandose en mu-
chos casos cara alargada y orejas
grandes y evertidas, aumento del ta-
mafio de los testiculos (macroorqui-
dismo), hiperflexibilidad articular,

hipotonia en la primera infancia,
deficiencias visuales y auditivas,
problemas cardiacos y, en algunos
casos, crisis epilépticas.

Conducta y aprendizaje

La afectacién de la conducta y
el aprendizaje incluye retraso psi-

comotor, problemas de memoria
espacial y secuenciacion, hiperac-
tividad, falta de atencién y con-
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Dra. Yolanda de Diego Otero.
Fundacion IMABIS. Hospital Universitario Carlos Haya
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centracién, escasa comunicacion
social, actividades y leguaje repeti-
tivos, problemas en la adquisicién
del lenguaje y, en algunos casos,
comportamientos autodestructivos
y rasgos autistas por lo que pue-
den ser diagnosticado dentro de
trastornos del desarrollo de etio-
logia desconocida, si no han sido
estudiados correctamente. Por lo
datos de diagnostico actuales en
Espana quedan por diagnosticar
de forma exacta mas del 80% de
los casos.

Para el Sindrome X Fragil se co-
noce que es la falta de la proteina
FMRP lo que provoca la sintomato-
logia. La ausencia de FMRP en las
células de los pacientes se debe a la
mutacion dindmica del gen llamado
FMRI1, localizado en un extremo
del cromosoma X donde aparece
una fragilidad en los individuos
afectados, de ahi el nombre del Sin-
drome X Fragil.

La causa genética del sindrome
es la alteracion del gen FMR1 locali-
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Cariotipo de afectado varén con Sindrome
X fragil.

zado en el brazo largo del cromoso-
ma X, en la regiéon Xq27.3. La altera-
ciébn o mutaciéon genética es la ex-
pansioén de una zona de repeticiones
o tripletes «CGG» en la secuencia
del gen, que es un polimorfismo en
la poblacién general sana que tiene
un numero de entre 6 y 50 tripletes
«CGG» en el gen FMR1. En algu-
nos pacientes la expansion de triple-
tes «CGG» se manifiesta como una
fragilidad en el cariotipo, cuando se
realizan estudios citogenéticas.

El Sindrome X Fragil se hereda a
través del cromosoma X tanto por
via materna como paterna. Mostra-
mos en el gréfico siguiente un mode-
lo de herencia del sindrome en una
familia, vemos que aparecen tanto
varones como mujeres afectadas, asi
como varones y mujeres portadores.

Las personas portadoras (varo-
nes y mujeres), no muestran los ras-

gos de la enfermedad, por presentar
la alteracion del gen FMR1 (el tni-
co implicado en este trastorno), en
un estado de premutacion (entre 50
y 200 tripletes CGG). La mujer por-
tadora tiene un 50% de posibilida-
des de tener hijos —nifios o niflas—
con el Sindrome. Los varones porta-
dores trasmiten el cromosoma con
el gen FMR1 premutado a todas sus
hijas, que serdn portadoras obliga-
das no afectadas. Los descendientes
de estas portadoras tienen un 50%
de probabilidad de llevar la altera-
ciéon genética, siendo los varones
mas afectados que las mujeres si he-
redan la mutacion (mds de
200CGG).

Diagnostico y tratamiento

El diagnéstico del Sindrome X
Fragil, se realiza a través una ex-
tracciéon de sangre o de muestra
de bulbo pilos. Lamuestra sera
analizada utilizando técnicas de
biologia molecular que permitiran
estudiar el DNA y detectar la pre-
sencia de la mutaciéon por expan-
sién de tripletes CGG en el gen
FMRI1 del cromosoma X. Esta téc-
nica es efectiva para detectar tan-
to a personas afectadas con una
mutacién completa como a porta-
dores del estatus intermedio lla-
mado premutacion, que trasmite
la patologia a generaciones poste-
riores pero que no provoca gran-
des alteraciones en
el desarrollo. Esta
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misma técnica de
diagnéstico mole-
cular puede utili-
zarse para la de-
— teccion prenatal o
preimplantacional
del sindrome, en el
momento  actual
puede realizarse
una prevencién de
la enfermedad en
personas portado-
ras, detectando el
sindrome en un es-
tudio de liquido
amniotico, o en

embriones tras una fertilizacién in
vitro por técnicas de reproduccién
asistidas y seleccionando los em-
briones sanos antes de la implan-
tacion en la madre.

En la actualidad, no existe un
tratamiento de cura especifico
para el Sindrome X Frégil. No
obstante, es muy importante que
estos nifios reciban una atencién
especializada y multidisciplinar
desde los primeros dias de vida. A
esta edad, los nifios obtienen un
beneficio incalculable de las tera-
pias de estimulacién precoz y
atencion temprana, a su vez ayuda
en su desarrollo la terapia del len-
guaje o logopedia, las técnicas de
modificacién de conducta, las te-
rapias de integracion sensorial, asi
como la educacion en clases de in-
tegraciéon en escuelas ordinarias
con adaptacién curricular. Muy
importante serfa el tratamiento
farmacoldgico para aliviar los sin-
tomas que manifiestan a los largo
del desarrollo como hiperactivi-
dad, ansiedad, agresividad, ect en
el caso de que aparezcan. El diag-
noéstico del recién nacido es cru-
cial para el desarrollo intelectual
de estos nifos, su futura autono-
mia y, en definitiva, para su favo-
rable integracién socio-laboral en
la vida adulta. De este modo sus
cualidades afectivas, sentido del
humor, capacidad de imitacién y
buena memoria pueden contribuir
también en su propio beneficio y
en el de una integraciéon social
adecuada para todos las personas
afectadas por este tipo de trastor-
no conocido como Sindrome X
fragil.

sindrome
.‘.,
P tragil
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Tema de actualidad

El Congreso aprueba
la Ley de Reproduccion Asistida

MADRID.—EI Pleno del Con-
greso aprobé el pasado 16 de febre-
ro la Ley sobre Técnicas de Repro-
duccion Humana Asistida, sin los
cambios introducidos durante la tra-
mitacién del proyecto en el Senado,
por lo que se permitird finalmente el
diagndstico preimplantacional para
prevenir enfermedades.

El pasado 26 de abril, debido a la
ausencia de varios senadores socialis-
tas y de los grupos parlamentarios
que apoyan al Gobierno, el Pleno
del Senado aprobd el proyecto de
Ley con la inclusién de todas las en-
miendas presentadas por el PP lo
que, segin las mismas fuentes cam-
biaba por completo el nucleo de la
ley.

Entre otras cosas, las enmiendas
de los populares se referian al esta-
blecimiento de limites y responsabi-
lidades en el diagnéstico preimplan-
tacional y la seleccién embrionaria;
favorecer el tratamiento de enferme-
dades que requieran de donantes in-
compatibles; y promover el uso de
ovocitos en vez de embriones preim-
plantatorios para la investigacion.

No obstante, todos los grupos
parlamentarios, excepto el Popular,
se han manifestado en contra de las
modificaciones introducidas en el

Mas seguridad y garantias

Senado, por lo que la Ley ha sido
aprobada tal y como sali6 del Con-
greso de los Diputados antes de pa-
sar a la Camara Alta.

Segun la ministra de Sanidad y
Consumo, Flena Salgado, los objeti-
vos principales de esta ley son facili-
tar al madximo que parejas con pro-
blemas de fertilidad o mujeres solas
puedan tener hijos bioldgicos, asi

“ La nueva norma
permite la seleccion
preimplantacional
de embriones para

curar a hermanos ,,
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como la regulacién de la aplicaciéon
de técnicas de diagnéstico para la
prevencion de enfermedades, y el in-
cremento de la seguridad y las ga-
rantias que se ofrecen en estos pro-
Cesos.

En este sentido, en la norma se
relacionan las técnicas ya acredita-
das y se establece el procedimiento
para incluir las que puedan aparecer
en el futuro. También se fijan las
condiciones que deben cumplirse
para aplicar estas técnicas.

Como novedad, la Ley suprime la
limitacién de fecundar un méximo
de tres ovocitos en cada ciclo repro-
ductivo, dejando la decisién cuanti-
tativa al criterio médico; se deja a
voluntad de la decisién de la mujer o




la pareja el destino de los preem-
briones sobrantes; y se amplia la po-
sibilidad de utilizar el diagnéstico
preimplantacional para evitar enfer-
medades hereditarias graves.

Clonacion terapéutica

Igualmente, la normativa prohibe
la practica de las "madres de alqui-
ler" y la clonacion de seres humanos
con fines reproductivos, con una for-
mulacién idéntica a la que aparece
en la Constitucion Europea. En
cuanto a la aplicacion de la clona-
cion con fines terapéuticos, al no tra-
tarse de una técnica de reproduccion
humana asistida sino de investiga-
cion, serd regulada en la Ley de In-
vestigacion en Biomedicina.

Tras la entrada en vigor esta ley, y
gracias al diagndstico genético
preimplantacional con fines terapéu-
ticos para terceros, serd posible lle-
var a cabo estas técnicas preimplan-
tacionales, definiendo la compatibili-
dad de tejidos para poder, en el
futuro, ayudar a un hermano.

“ Se prohibe la
clonacion de seres
humanos con fines

reproductivos 99

De este modo, ya no sera preciso
que las familias tengan que acudir a
otros paises, como venia ocurriendo
hasta ahora, para permitir que se
desarrollen este tipo de técnicas que
permitan curar a un hermano, aun-
que serd necesaria la autorizacién de
la Comisién Nacional de Reproduc-
cion Humana Asistida, que analizara
caso por caso.

En este sentido, Salgado ha ase-
gurado que unas 150 familias espa-
fiolas se encuentran actualmente a la
espera de estas nuevas técnicas de
diagndstico preimplantacional.

Por otro lado, la norma crea un
Registro de Actividad de los centros
de reproduccién asistida, con infor-
maciones sobre tipologia de técnicas
y procedimientos, tasas de éxito, nt-
mero de preembriones que conser-

La ciencia ha abierto una puerta a las esperanzas de
quienes en la Reproduccion Asistida creen haber dado
con la solucién a su problema sanitario. Unos resultados
que habra que recibir con reserva y cautela.

van y otras cuestiones sobre la cali-
dad de cada centro que deberan ha-
cerse publicos al menos una vez al
afio, requisito indispensable para au-
torizarlos o mantener la acredita-
cion.

Asi, se contemplan sanciones si
revelan la identidad de los donantes,
en casos de mala practica con técni-
cas de reproduccion asistida y mate-
riales bioldgicos, si lesionan los inte-
reses de donantes o usuarios, O si
transmiten a los descendientes en-
fermedades congénitas o heredita-
rias evitables.

Por dltimo, la ley fija un régimen
sancionador, con multas cuya grave-
dad variara segun los riesgos para la
salud de la madre o los preembrio-
nes a generar, el grado de intencio-

El debate

ha enfrentado
argumentos cientificos

y morales ,,
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nalidad, la gravedad de la alteracion
sanitaria o social producida, la gene-
ralizacion de la infraccién y la reinci-
dencia. En concreto, contempla in-
fracciones leves, graves o muy gra-
ves, con las correspondientes
sanciones (hasta 1.000 euros, desde
1.001 euros hasta 10.000 euros, y las
muy graves desde 10.001 hasta
1.000.000 euros).
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Cita anual de Eurordis 2006

Berlin.— EURORDIS celebro los dias 5 y 6 de mayo pasado en Berlin su
Asamblea General Anual con la participaciéon de una nutrida participacion de
sus miembros. Al tiempo se celebro la Conferencia sobre Concienciacion de

las Enfermedades Raras y tres talleres.

ste acontecimiento de dos dias
Ecomenzc’) con la Asamblea Ge-
neral Anual de EURORDIS,
segin comenta Anja Helm, directora
de Relaciones con organizaciones de
Pacientes de EURORDIS. En Ia
Asamblea se debatié sobre el Plan de
Accién para 2006 y la estrategia para
2007. Ademis se eligieron cuatro nue-
vos miembros de la Junta Directiva.
Seguidamente se dio comienzo a la
Conferencia de Concienciacién de En-
fermedades Raras. Kohler............... ,
primera dama de Alemania y patroci-
nadora de ACHSE, la Alianza Alema-
na de Enfermedades Raras Croénicas,
que organizaba el Encuentro junto con
EURORDIS, pronunci6 el discurso de
apertura. El tema de la conferencia fu
Centros de Referencia, tema en el que,
de acuerdo con una encuesta ripida
llevada a cabo por Eurordis en noviem-
bre 2005, estdn trabajando el 64% de
los miembros. El grupo de expertos del
Grupo de Trabajo de Enfermedades
Raras (DG Sanco) publicé reciente-
mente su informe final sobre los cen-
tros de referencia; no habiendo mejor
ocasion para tratar el tema. Anja Helm
enfatizé la calidad de los conferencian-
tes. «Contaremos con personas como el
catedratico Dian Donnai, de la Unidad
Académica de Medicina Genética en el
hospital St. Mary (Nowgen), la Doctora

Ségolene Aymé, directora de Orphanet
y presidenta del Grupo de Trabajo de
Enfermedades Raras, y Antoni Mont-
serrat, de DG Sanco».

Los tres talleres paralelos que se ce-
lebraron el segundo dia se centraron en
los temas en que, segtin la encuesta que

Componentes espaiioles de
EURORDIS

En la Asamblea Anual celebra-

da en Berlin se nombraron nuevos
miembros de la Junta Directiva de
la organizacioén europea de Enfer-
medades Raras, siendo elegidos re-
presentantes de Espafia en la mis-
ma, Rosa Sanchez de Vega, presi-
denta de FEDER, quien fue
reelegida vicepresidenta de EU-
RORDIS y Susana Diez, de la
Asociacion ADAC, miembro de la
misma. Una representacion que
hard presente las inquietudes de
los afectados y sus familiares ante
la organizacion europea.

FEDER

antes mencionamos, la mayoria de los
miembros estdn implicados. El primer
tema es centros de asistencia especiali-
zados de enfermedades raras, y Dorthe
Lysgaard (Director Ejecutivo, Enfer-
medades Raras Dinamarca) serd el
moderador de esta sesién. «Queremos
definir nuestro punto de vista con res-
pecto a los centros de asistencia», dice
Anja Helm. «La sesion de la mafiana se
centrard en los centros de asistencia na-
cionales y por la tarde en los centros
europeos».

El segundo taller, dirigido por
Francois Houyéz, Jefe de Politica de
Salud de EURORDIS, trata de las
bases de datos y registros de pacien-
tes. Un registro de pacientes de enfer-
medades raras es una base de datos
que contiene datos clinicos de todos
los pacientes afectados por una enfer-
medad rara especifica. La finalidad
de los registros de pacientes es pro-
porcionarles informacién valiosa para
la investigacion y ensayos clinicos y
mejorar la gestion sanitaria. Los re-
gistros de pacientes son costosos por-
que, para que valgan, necesitan ser
exhaustivos. También presentan te-
mas que representan un reto, como la
propiedad de los datos. Se presenta-
ran ejemplos practicos, como el regis-
tro de Neutropenia Severa Croénica.
En el taller se debatirdn aspectos ét-
nicos y legales de registros, junto con
aspectos financieros, de organizacion
y médico-epidemioldgico.

La primera dama de Alemania conversa
con la presidenta de FEDER Rosa Sdn-
chez de Vega.




Asociaciones integradas en FEDER

Andrade, Enfermedad de:

Asociacion Valverdeiia de la Enfermedad de Andrade
e C./Dr. Fleming, 60 A

¢ 21600 Valverde del Camino (Huelva)

o Teléf.: 636031062 / 670599909

¢ E-mail: asvea01@wanadoo.es

Anemia de Fanconi:

Asociacion Espaiiola de Anemia de Fanconi (AEAF)

¢ C/ Morando 8, 2A * 28029 Madrid

o Teléf.: 921508681 e E-mailinfo@asoc-anemiafanconi.es
e Web: http://www.asoc-anemiafanconi.es

Angelman, Sindrome de:

Asociacion Sindrome de Angelman

¢ C/ Cea Bermudez, 14-A, 6.° Dcha. 1 ¢ 28003 Madrid

e Teléf.: 670909007  Fax: 925794090

e E-mail: asa-esp@ya.com ¢ Web: www.unangelencasa.com

Angioedema Familiar:

Asociacion Espaiiola de Angioedema Familiar. (AEDAF)
¢ C/ Las Minas 6, Urb. Las Minas

e 28250 Torrelodones (Madrid)

o Teléf.: 629477566 (De 15 a 20 h.)

e E-mail: aedaf-es@telefonica.net

e Web: http://www.aedaf-es.com

Aniridia:
Asociacion Espafola de Aniridia
e C/ Cristébal Bordit 35 - Of. 202
¢ 28003 Madrid
o Telefax: 915344342
¢ E-mail: asoaniridia@telefonica.net
o Web: http://www.aniridia.com

Apert, Sindrome de:

Asociacion Nacional Sindrome de Apert. (ANSAPERT)
e C/ Cristobal Bordit, 35 Ofc. 301

* 28003 Madrid

o Teléf.-Fax: 915350005

¢ E-mail: ansapert@gmail.com

o Web: http://www.ansapert.org

Artritis y Enfermedades Reumaticas:

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

¢ C/ Gran Via, 69 -4°1

e 26005 Logrofo (La Rioja)

o Teléf.: 699818703 / 965941132

e E-mail: pvalerope@coma.es

o Web: http://usuarios.lycos.es/anayerp

Asociacion Madrilefia de Pacientes con Artritis
Reumatoide (AMAPAR)

¢ G/ Cea Bermudez, 14 Portal A 5° 5 « 28003 Madrid
o Teléf.: 656546714  E-mail: amapar@amapar.org

Ataxias Hereditarias:

Asociacion Andaluza de Ataxias Hereditarias

e C/ Antonio Filipo Rojas, 13 Bajo izda.

e 41008 Sevilla

o Teléf.: 954537964 o Fax: 954546168

¢ E-mail: asadahe@interbook.net

o Web: 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

e E-mail: acampo4@almez.pntic.mec.es

e Web: http://humano.ya.com/hispataxia/

Federacion Espaiiola de Ataxias (FEDAES)
¢ C/ Camino Viejo de Simancas 23

e 47008 Valladolid

o Teléf.: 983279383

¢ E-mail: fedaes-sede@hispataxia.es

Asociacion Ataxias de Extremadura (ASATEX)
o Teléfs.: 606841609 / 924335047
¢ E-mail: asatex@telefonica.net

Asociacion Madrilefia de Ataxias (AMA)
o Teléfs.: 914370652 o Fax: 914370315
¢ E-mail: atamad@teleline.es / ama@famma.org

Cardiopatias Infantiles:

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

e Pza. Sagrada Familia 5 2A e 08013 Barcelona

o Teléf.: 934586653 ¢ Fax: 933387408

¢ E-mail: info@aacic.org

¢ Web: www.aacic.org

Crigler Najjar, Sindrome de:

Asociacion Espaiiola de Sindrome de Crigler Najjar
¢ C/ Cafiada Rosal, 10 B ¢ 33519 Siero (Asturias)

o Teléf.: 985724832

e E-mail: 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

* 41018 Sevilla

o Teléf.: 902195246 / 954989889

o Fax: 954989790

e E-mail: administracion@asociaciacionadac.org
e Web: http://www.asociacionadac.org

Asociacion Nacional para los Problemas de Crecimiento.
(CRECER)

¢ C/ Cuartel de Artilleria 12 bajo ¢ 30002 Murcia

o Teléf.: 968346218 / 968902202

e E-mail: crecer@crecimiento.org

o Web: http://www.crecimiento.org

Déficit de Alfa 1 Antitripsina:

Asociacion Espaiiola de Déficit de Alfa 1 Antitripsina
¢ Camino del Pato, 1

¢ 11130 Bateria Colorada, Chiclana (Cadiz)

o Teléf.: 678806635

¢ E-mail: alfatinfo@arrakis.es

o Web: http://www.alfal.org/

Déficits Inmunitarios Primarios:

Asociacion Espaiiola de Déficits Inmunitarios Primarios
¢ C/ Rio Manzanares, 4

e 28340 Valdemoro (Madrid)

o Teléf.: 918951157

e E-mail: aedip@telefonica.net ¢ Web: www.aedip.com

Displasia Ectodérmica:

Asociacion de Afectados por Dislasia Ectodérmica
(AADE)

¢ C/ Poeta Andrés Bolarin, 2, 7-32 Dcha. ¢ 30011 Murcia
o Teléfs.: 968350026 / 626267988

¢ E-mail: info@displasiaectodermica.org

e Web: www.displasiaectodermica.org

Distonia:

Asociacion de Lucha contra la Distonia en Espaiia.
(ALDE)

e C/ Camino Vinateros, 97 ¢ 28030 Madrid

o Teléf.: 914379220 o Fax: 914379220

¢ E-mail: alde@distonia.org

e Web: http://www.distonia.org/

Associacid de Lluita contra la Distonia a Catalunya.
(ALDEC)

e C/ Providencia 42, Aptdo 16 08024 Barcelona

o Teléf.: 932102512 / 933528334 o Fax: 932102512

¢ E-mail: alde.c@terra.es e Web: http://infodoctor.org/aldec/

Asociacion de Lucha contra la Distonia en Andalucia
¢ C/ Alameda de Hércules, 30. Centro Civico las Sirenas
* 41002 Sevilla ¢ Teléf.: 954648384

¢ E-mail: ndcor@hotmail.com

Ehlers-Danlos e Hiperlaxitud, Sindromes de:

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

¢ Pza, Carmen Monturiol 3, 4°-3* ¢ 08026 Barcelona

o Teléf.: 934562987

¢ E-mail: asedh@asedh.org  Web: 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
e 35008 Las Palmas de Gran Canaria

o Teléf.: 679701785 ¢ Fax: 928466125

e E-mail: hiperlaxitud@canarias.org

e Web: 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»

e 03570 Villajoyosa (Alicante)

o Teléf.: 965895409 / 619928244

e E-mail: ahedysia@wanadoo.es

Epidermdlisis Bullosa:

Asociacion de Epidermdlisis Bullosa de Espaia. (AEBE)
¢ C/ Real, Conjunto Puertogolf, apartamento 39

* 29660 Nueva Andalucia. Marbella (Malaga)

o Teléf.: 952816434 ¢ Fax: 952816434

¢ E-mail: aebe@aebe-debra.org

o Web: http://www.aebe-debra.org/

Epilepsia Mioclonica Lafora:

Asociacion Nacional de Afectados de Epilepsia
Mioclénica de Lafora

e C/ Carreteros 46 45125 Pulgar (Toledo)

o Teléf.: 925292156 / 925817952

¢ E-mail: laforaa@hotmail.com

e Web: http://www.arrakis.es/~lafora/

Esclerodermia:

Asociacion Espaiiola de Esclerodermia. (AEE)
¢ C/ Rosa Chacel, 1 (Concejalia de Salud)

¢ 28230 Las Rozas (Madrid)

o Teléf.: 917103210 ¢ Fax: 916376780

¢ E-mail: a.e.esclerodermia@wanadoo.es

o Web: http://www.esclerodermia.com/nuke/

Asociacion de Esclerodermia de Castellon. (ADEC)

¢ Aptdo de correos n.° 197 ¢ 12080 Castellén de la Plana
o Teléf.: 964250048 / 630579866

¢ E-mail: adec@esclerodermia-adec.org

o Web: http://www.esclerodermia-adec.org/

Esclerosis Lateral Amiotrofica:

Asociacion Catalana de Esclerosis Lateral Amiotroéfica
(ACELA)

¢ C/ Providencia, 42, 4°, 3% Hotel d’Entitas Gracia

¢ 08024 Barcelona ¢ Teléf.: 932849192 ¢ Fax: 932130890
¢ E-mail: ac.ela@suport.org

Asociaci6 de Grups de Suport de I'ELA a Catalunya
¢ C/ Iris, 56, bajo ¢ 8911 Badalona (Barcelona)
o Teléf.: 933890973

Esclerosis Tuberosa:

Asociacion de Esclerosis Tuberosa de Madrid
¢ C/ Camarena 119, Bajo, Local ¢ 28047 Madrid
o Teléf.: 917193685 ¢ E-mail: escletuber@ya.com

Espina Bifida e Hidrocefalia:
Federacion Espaiiola de Asociaciones de Espina Bifida e
Hidrocefalia
o Teléf.: 650396341
¢ E-mail: jms@febhi.org

Extrofia Vesical:

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

o Teléf.: 952880048 / 913169327 ¢ Fax: 952908030
¢ E-mail: asexve@extrofia.com

o Web: http://www.extrofia.com/asexve

Fatiga Crénica:

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

¢ 41500 Alcala de Guadaira (Sevilla)

o Teléf.: 955085440 / 952369490

¢ E-mail: aaasfc@lycos.es

o Web: http://club.telepolis.com/aaasfc/home.htm

Asociacion Malagueiia Contra el Sindrome de Fatiga
Cronica

¢ C/Del Remo, 9, portal 1, Bajo B

¢ Residencial Los Nidos 2° Fase

¢ 29620 Torremolinos (Malaga)

o Teléf.: 617635850

¢ E-mail: fatigacronicamalaga@telefonica.net

Fenilcetonuria (PKU) y Otros Transtornos
Metabdlicos:

Asociacion Catalana de PKU y otros Trastornos
Metabélicos

¢ Centro Civico Can Tai6 - Parc Catalunya s/n.

¢ 08130 Santa Perpetua de Mogoda (Barcelona)

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

¢ E-mail: opku@hotmail.com

o Web: http://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

¢ E-mail: fgandalucia@supercable.es

¢ Web: http://www.fqandalucia.org/

Associacio Catalana de Fibrosi Quistica

e Passeig Vall d'Hebron, 208, 1r. 2* ¢ 08035 Barcelona
o Teléf.: 934272228 o Fax: 934272228

¢ E-mail: focatalana@fibrosiquistica.org

o Web: http://www.fibrosiquistica.org/~jp50893/

Asociacion Extremeiia Contra la Fibrosis Quistica

¢ Avda. de la Estacion, 64, 1.°A

¢ 06300 Zafra (Caceres) * Teléf.: 924555709 / 639281778
¢ E-mail: fibgextremadura@terra.es

Asociacion Madrileiia Contra la Fibrosis Quistica

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

¢ 28030 Madrid

o Teléf.: 913015495 / 915630727 ¢ Fax: 913411403
¢ E-mail: fgmadrid@jet.es

* http://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

¢ E-mail: fiebre_mediterranea_familiar@yahoo.es
¢ Web: http://fmf.portalsolidario.net/




Gaucher, Enfermedad de:
Asociacion Espariola de Enfermos y Familiares de la
Enfermedad de Gaucher (AEEFEG)
¢ C/ Pérez del Toro 41
¢ 35004 Las Palmas de Gran Canaria
o Teléf.: 928242620
¢ E-mail: gaucher@eresmas.com

Glucogenosis:

Asociacion Espaiiola de Enfermos de Glucogenosis. (AEEG)
¢ C/ Pepe de Santos 18,12 E, 1°B

¢ 30820 Alcantarilla (Murcia)

o Teléf.: 968808437 ¢ Fax: 968938813

¢ E-mail: amhernan@ual.es ¢ Web: http://www.glucogenosis.org

Hemiplejia Alternante:
Asociacion Espaiiola de Hemiplejia Alternante
¢ Avd. de la Diputacion, 12, 1°
¢ 14840 Castro del Rio (Cérdoba)
o Teléf.: 917300012  E-mail: miguelnavajas@telefonica.net

Hemofilia:

Asociacion Andaluza de Hemofilia

¢ Castillo Alcala de Guadaira, 7, 4° A-B ¢ 41013 Sevilla
o Teléf.: 954240868 ¢ Fax: 954240813

¢ E-mail: asahemo@arrakis.es

Asociacion Hemofilia de la Comunidad de Madrid
(ASHEMADRID)

o Teléf.: 917291873 o Fax: 913585079

¢ E-mail: secretaria@ashemadrid.org

* Web: www.ashemadrid.org

Huntington:

Asociacion Catalana de Malalts de Huntington

¢ Pere Vergés s/n, 7°, desp. 1. Hotel d'Entitats

¢ 8020 Barcelona ¢ Teléf.: 933145657 ¢ Fax: 932780174
¢ E-mail: acmah.b@suport.org

¢ Web: http://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 ¢ E-mail: apehuca@hotmail.com

o http://www.usuarios.lycos.es/Apehuca/apehuca.htm

Asociacion Valenciana de la Enfermedad de Huntington
(AVAHE)

¢ C/ Gas Lebon 5, Bajo ¢ 46023 Valencia

o Teléf.: 963309040 ¢ E-mail: avaeh@yahoo.es

Ictiosis:

Asociacion Espaiiola de Ictiosis. (ASIC)

o C/ Dr. Pérez Felit, 13, puerta 19 ¢ 46014 Valencia
o Teléf.: 963775740 o E-mail: info@ictiosis.org

o Web: http://www.ictiosis.org/

Insensibilidad a los Andrégenos, Sindrome de:

Sindrome de Insensibilidad a los Andrégenos y
Patologias Afines. (GRAPSIA)

¢ Apartado de Correos 1338 ¢ 36200 Vigo (Pontevedra)
o Teléf.: 654987482 o E-mail: grapsia@jazzfree.com

¢ www.medhelp.org/www/ais/spanish/introduccion.htmi#Start

Joubert, Sindrome de:

Asociacion Espaiiola del Sindrome de Joubert.
(ASINJOU)

¢ Avda Pablo Neruda, 98, Portal 4, 6° B ¢ 28038 Madrid
o Teléf.: 917782286

¢ E-mail: bruano@ree.es ¢ Web: http://www.asinjou.org

Lesch-Nyhan, Sindrome de:

Asociacion del Sindrome de Lesch-Nyhan Espaiia
¢ C/ Arroyo del Olivar, 79, 5.° C ¢ 28038 Madrid
o Teléf.: 954962458

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

¢ E-mail: aaleurociobell@telefonica.net

o Web: http://www.leucemiarociobellido.org/

Leucodistrofia:

Asociacion Espaiiola contra la Leucodistrofia. (ALE)
e C/ Eraso, 25, bajo ¢ 28028 Madrid

o Teléf.: 915360893 / 912986969 / 912977549

¢ E-mail: contacto@elaespana.org

e Web: http://www.elaespana.com/

Linfangioleiomiomatosis:

Asociacion Espariola de Linfangioleiomiomatosis.
(AELAM)

e C/LaFragua 16 * 28260 Galapagar (Madrid)

o Teléf.: 918582735 / 616405744 (Pilar)

¢ E-mail: aclam@aelam.org ¢ Web: www.aelam.org

Asociaciones

Malformaciones Craneocervicales:

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

¢ C/ Emeline Pankhurst 24, local 6

* 50015 Zaragoza

o Teléf.: 976599242 / 647956408

¢ E-mail: chiari@arrakis.es

¢ www.aeamcc-enfermedadescraneocervicales.arrakis.es/

Marfan, Sindrome de:

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

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

o Teléf.: 966141580 / 619191665 ¢ Fax: 966141580

¢ E-mail: sima@marfansima.org

¢ Web: http://www.marfansima.org/

Mastocitosis:

Asociacion de Enfermos de Mastocitosis. (AEDM)

¢ C/ Melquiades Alvarez, 17 ¢ 28914 Leganés (Madrid)
o Teléf.: 916097289 / 667610680 ¢ Fax: 916907937

* E-mail: majerez@desinsl.com

¢ Web: http://www.aedm.org/

Miastenia:

Asociacion Espaiiola de Miastenia

¢ C/Llamo de las Fuentes, s/n.°

¢ 14520 Fernan Nufez (Cérdoba)

o Teléf.: 629327674 ¢ E-mail: aemiastenia@terra.es
¢ Web: www.aemiastenia.org

Moebius, Sindrome de:
Fundacion Sindrome de Moebius
e Calle 232, 98 6° * 46182 La Cafada, Paterna (Valencia)
o Teléf.: 961329203 e E-mail: moebius@digitel.es

Mucopolisacaridosis y otros Sindromes Relacionados

Asociacion Espafiola de las Mucopolisacaridosis y

Sindromes Relacionados (MPS-Espaiia)

o C. Anselm Clavé, 1 » 08787 La Pobla de Claramunt,
Barcelona e Teléf.: 617080198 ¢ Fax: 938086112

¢ info@mpsesp.org ® www.mpsesp.org

Musculares, Enfermedades:

Federacion Espaiiola de Enfermedades Musculares.
(ASEM).

¢ C. Jordi de Sant Jordi, 26-28 ¢ 08027 Barcelona

o Teléf.: 934516544 o Fax: 934083695

¢ E-mail: asem15@suport.org

o Web: http://www.asem-esp.org/

Narcolepsia:

Asociacion Espaiiola de Narcolepsia. (AEN)
¢ Apartado de correos 67

e 28670 Villaviciosa de Odén (Madrid)

o Teléf.: 666250594

¢ E-mail: informacion@narcolepsia.org

o Web: http://www.narcolepsia.org/

Neurofibromatosis:

Asociacion Catalana para la Neurofibromatosis. (ACNEFI)
¢ C/ Bilbao, 93-95, 5° primera ¢ 08005 Barcelona

o Teléf.: 933074664 o Fax: 933074664

¢ E-mail: info@acnefi.com

o Web: http://www.acnefi.com/

Nevus Gigante Congénito:

Asociacion Espaiiola de Nevus Gigante Congénito
(ASONEVUS)

¢ G/ Cuenca, 12 ¢ 28990 Torrejon de Velasco (Madrid)
¢ Teléf.: 918161793 e E-mail: asonevus@wanadoo.es
¢ Web: http://www.asonevus.org/

Osteogénesis Imperfecta:

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

o Teléf.: 914678266 ¢ Fax: 915283258

¢ E-mail: ahuce@vodafone.es

e Web: http://www.ahuce.org/

Asociacion Madrileiia de Osteogénesis Imperfecta
(AMOI)

¢ C/ Mayorazgo 25, 12 planta, 4

¢ 28915 Leganés (Madrid)

o Teléf.: 916802284 ¢ Fax: 916802284

¢ E-mail: info@amoimadrid.org

o Web: http://www.amoimadrid.org/

Associacio Catalana Pro-Afectats Osteogénesis
Imperfecta

¢ Gran Via de las Cortes Catalanas 1126, 7° 1

¢ 08020 Barcelona ¢ Teléf.: 933056205 / 933137610
¢ E-mail: osteogenesisbcn@teleline.es

e Web: http://www.bcn.es/tjussana/acoi/

Osteonecrosis:

Asociacion Afectados de Osteonecrosis (AONA)
o Web: http://aona.turincon.com/

Paraparesia Espastica Familiar:

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

¢ C/ Algeciras 3, 2°,C * 28005 Madrid

o Teléf.: 913663260 / 659468978

¢ E-mail: aepef@yahoo.es

¢ Web: http://es.geocities.com/aepef/

inte

Patologias Mitocondriales:

Asociacion de Enfermos de Patologias Mitocondriales.
(AEPMI)

¢ C/ Dr. Pedro de Castro, 2, Bl. 3, piso 6, pta. A

* 41004 Sevilla * Teléf.: 954420381

¢ E-mail: aepmi@hotmail.com

Porfirias:

Asociacion Espafiola de Porfiria

¢ C/ Arcangel San Rafael, 12, 6°-23

¢ 41010 Sevilla

o Teléf.: 954340071 e E-mail: porfiria.es@terra.es

Postpolio, Sindrome de:
Asociacion Postpolio Madrid
¢ Avda. del Dr. Garcia Tapia, 126 Local Puerta Posterior
e 28030 Madrid  Teléf.: 914370315
e E-mail: postpoliomadrid@hotmail.com

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

¢ E-mail: praderwillicat@xarxabcn.net

o Web: http://www.xarxabcn.net/praderwillicat/

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

o C/ Cristobal Bordiu, 35 oficina 212 * 28003 Madrid

o Teléf.: 915336829 e Fax: 915547569

¢ E-mail: aespw@prader-willi-esp.com

o Web: http://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

¢ E-mail: avspw@avspw.org

Productos Quimicos y Radiaciones Ambientales:

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

o C/ Paris 150, 1°, 22 08036 Barcelona

o Teléf.: 933224625 o Fax: 933226554

e E-mail: caps@pangea.org / junta@associacioadquira.org
¢ Web: http://www.adquirabcn.com/

¢ Web: www.associacioadquira.org

Retinosis Pigmentaria:

Asociaci6 d’Afectats per Retinosis Pigmentaria a
Catalunya

¢ C/ Calabria, 66, despacho 5, Edificio ONCE

¢ 08015 Barcelona ¢ Teléf.: 933259200

¢ E-mail: aarpc@virtualsd.net

e Web: http://www.retinosiscat.org/

Rett, Sindrome de:

Asociacion Catalana del Sindrome de Rett

e Carrer Emili Grahit, 2, D, 2°, 22

¢ 17002 Gerona o Teléf.: 972228487

¢ E-mail: catalana@rett.es ® Web: http://www.rett.es/

Asociacion Valenciana del Sindrome de Rett

¢ C/ Sollana 28, Bajo ¢ 46013 Valencia

o Teléf.: 962998313 / 963740333 ¢ Fax: 963740333
¢ E-mail: valenciana@rett.es

o Web: http://www.rett.es/

Siringomielia y Sindrome de Arnold Chiari:

Associacio d’Afectats de Siringomielia

¢ C/ Pujades 93, 3° 1* ¢ 08005 Barcelona

o Teléf.: 639253356

e E-mail: siringomielia@bcn-associacions.org

¢ Web: http://www.bcn-associacions.org/siringomielia/

Asociacion Nacional de Amigos de Arnold Chiari (ANAC)
¢ C/ Riafio, 11,4 ¢ 28042 Madrid * Teléf.: 605244961
¢ E-mail: amigosdechiari@hotmail.com

o Web: http://www.chiari.biz/

Sjogren, Sindrome de:

Asociacion Espaiiola de Sindrome de Sjogren (AESS)
¢ C/ Cea Bermldez, 14, 6° planta, despacho 2

* 28003 Madrid

¢ Teléf.: 915358653 ¢ Fax: 915358654

* E-mail: aessjogren@hotmail.com

¢ Web: http://www.aesjogren.org/




gradas en FEDER

Transtornos Generales del Desarrollo y
Enfermedades Raras:
Asociacion Provincial de transtornos Generales del
Desarrollo y Enfermedades Raras Angel Riviere TGD
o Teléf.: 953221482 (Julia Garcia)
e E-mail: maiteortegamorillas@hotmail.com

Tourette, Sindrome de:

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

¢ C/ Don Gonzalo, 4, 2°

e 14500 Puente Genil (Cordoba)

o Teléf.: 957603161 / 627573706

* Fax: 957606953

e E-mail: tourette@mixmail.com

o Web: http://www.tourette.es.vg

Asociacion Espaiiola para Pacientes con Tics y Sindrome
de Tourette

¢ Avda. Gran Via de las Corts Catalanes, 562 Pral. 2%

¢ 08011 Barcelona

o Teléf.: 934 515 550

o Fax: 934 516 904

¢ E-Mail: tourette4@hotmail.com

Asociacion Madrilefia de Pacientes con Sindrome de
Gilles de la Tourette y Trastornos Asociados (AMPASTTA)
o C/ Cea Bermudez 14 A, 6°, n.° 1

e 28003 Madrid

o Teléf.: 639130323 ¢ 915360893

¢ E-mail: ampastta@terra.es

e Web: http://www.ampastta.org/

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

e Avd. Valencia, 59 1* dcha. * 50005 Zaragoza

o Teléf.: 976552226  E-mail: aragontourette@tiscali.es

Asociacion Valenciana Sindrome de Williams (AVSW)
¢ Plaza Alqueria Nova, 18, 10°-49

¢ 46014 Xirivella (Valencia) ¢ Teléfs.: 963833547 /
616490840 * Fax: 963833547

e E-mail: avsw@wanadoo.es

Trigonitis y la Cistitis Intersticial:

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

e C/ Sineu 2, Adosado C ¢ 07220 Pina-Mallorca (Baleares)
o Teléf.: 971665322 ¢ E-mail: abatycipina@hotmail.com

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

o Web: http://perso.wanadoo.es/avsw

Wilson, Enfermos de:

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

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

o Teléf.: 983372150 o E-mail: wilsons@teleline.es

Vasculitis:

Asociacion Espaiola de Vasculitis Sistémicas (AEVASI)
¢ C/ Fuensanta, 5 ¢ 14640 Villa del Rio (Cérdoba)
o Teléf.: 660626471 ¢ E-mail:aevasi@terra.es

e Web: http://www.infovigo.com/wilson/

Wolfram, Sindrome de:

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

Von Hippel Lindau:

Alianza Espaiola de Familias de Von Hippel Lindau.
(VHL)

¢ C/ Campoamor 93-95, ¢ Centro Civico Rogelio Soto
¢ 08204 Sabadell (Barcelona)

o Teléf.: 616050514 / 937240358

¢ E-mail: alianzavhl@alianzavhl.org

e Web: http://alianzavhl.org/

e C/ Bolivia, 2 * 41012 Sevilla * Teléf.: 954610327
* E-mail: matimoragomez@eresmas.com
o Web: http://www.apascide.org/Aewlfram.htm

X Fragil, Sindrome de:

Asociacion Sindrome X Fragil de Andalucia (ARFRAX)
¢ C/ Alfonso Chavez 10

e 41950 Castilleja de la Cuesta (Sevilla)

o Teléf.: 658947598

Williams, Sindrome de:
Asociacion Sindrome Williams de Espaia
¢ Avda. Doctor Garcia Tapia, 208 Local 1
e 28030 Madrid * Teléf.: 914136227 ¢ Fax: 915102261
¢ E-mail: sindromedewilliams@gmail.com

¢ E-mail: maruben@terra.es

Asociacion del Sindrome X Fragil de Madrid (ASXFM)
¢ Plaza Carballo, 8, 10-3° ¢ 28029 Madrid

e Teléf.: 917398040 ¢ E-mail: info@xfragil.com

e Web: http://www.xfragil.com

FEDER representa a los mas de 3 millones de afectados en Espaia que sufren una Enfermedad Rara

Somos una organizacién formada por cien asociaciones
de pacientes, que tiene como misién ayudar a los enfermos y
a sus familias a conseguir una mejor calidad de vida. Asimis-
mo, fomentamos la investigaciéon en Medicamentos Huérfa-
nos que son los destinados a combatir los sindromes minori-

afectados.

tarios. En cada una de nuestras acciones, promovemos la sen-
sibilizacion de la sociedad para la integraciéon social de los

Pero esto no podemos hacerlo solos. Necesitamos tu ayuda.
Colabora con nosotros. Hazte socio de FEDER.

Nombre Apellidos

Direcciéon Cédigo Postal
Poblacion Provincia
Teléfono Correo @ Profesion

Fecha de Nacimiento (d/m/a)

Deseo colaborar con FEDER

Qdse Q1oe

d20¢€

30¢€ € Otra (Indicar)

Con una periodicidad (] Mensual ) Trimestral ] Anual (1 Unica
FORMA DE PAGO
) Domiciliacién bancaria
Titular de la cuenta
Entidad  Sucursal DC Cuenta
Llamanos
(] Tarjeta de crédito 902 18 17 25
Titular Escribenos

F. caducidad

1 Transferencia bancaria a nombre de FEDER

La Caixa 2100 2143 68 0200257573

feder@enfermedades-raras.org

Visitanos en

www.enfermedades-raras.org

() Adjunto cheque bancario a nombre de FEDER

Enviar a: Avda. S. Francisco Javier, 9
Planta 10, Modulo 24

Edificio Sevilla, 41018 Sevilla

En FEDER trabajamos para construir un mejor mafiana para las personas con Enfermedades Raras. Gracias por unirte a nuestra mision.
Todos tus datos son confidenciales y quedaran protegidos segin lo dispuesto en la legistacion vigente.

Firma



En la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)
frabajamos para ayudar a los ninos, jdvenes y adultos que sufren
una de ellas. Asi lideramos la lucha contra estas enfermedades,
para contribuir a mejorar la calidad y esperanza de vida de los
afectados y sus familias.
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Servicio de Informacioén y Orientacion en Enfermedades Raras
1@
002 181 725

Inf.: www.enfermedades-raras.org * email: feder@enfermedades-raras.org



