-CISAT

Centro de Investigacion
del Sindrome del Aceite Toxico
y Enfermedades Raras

EI Centro de Investigacion

sobre el Sindrome del Aceite Toxico,
conocido con sus siglas, CISAT, va a
pasar en breve a ampliar su nombre,
anadiendo al anterior v «Enfermedades
Raras». Pertenece al Instituto de Salud
Carlos I, que a su vez es un
Organismo Pablico de Investigacion

del Ministerio de Sanidad v Consumo.
El CISAT es un Centro

dedicado a la investigacion
epidemiologica de enfermedades

de origen desconocido,

v es el Sindrome del Aceite Toxico,
uno de los ejemplos claros,

tanto como enfermedad nueva
como enfermedad rara y dnica

que le ha proporcionado

la experiencia suficiente para
abordar la investigacion

sobre Enfermedades Raras.
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A modo -
de presentacion

as de 5.000 enfermedades raras —4.000 son sindromes causados por una anoma-
lia genética— se vienen contabilizando, a la hora de hacer un analisis de estas en-
fermedades que aunque de baja incidencia, respecto a otras mas conocidas y ge-
neralizadas, ya que en Europa la ratio es de una por cada 2.000 personas, siguen reportan-
do inquietud y preocupacion a los afectados y a sus familiares.

Para dar una respuesta sanitaria y social a este gran problema surgié en 1999 FEDER, con
motivo de su | Congreso Internacional sobre Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfa-
nos celebrado en Sevilla (febrero de 2000), donde se aunaron fuerzas, entre Instituciones de
Investigacién, profesionales de la Sanidad, laboratorios farmacéuticos y afectados, entre
afectados de unas y otras enfermedades, haciendo patente la gran preocupacién de las dis-
tintas asociaciones, que de forma espontanea y voluntarista estaban ya prestando atencion
y servicio a los afectados.

Todo ello ha servido de aldabonazo con el que se ha querido hacer ver a las Administra-
ciones y al resto de la sociedad la necesidad de contar con estas enfermedades, que no por
raras dejan de ser menos graves, necesitadas de atencién y ayudas de todo tipo, por parte
de las autoridades y mundo financiero. Sin su ayuda y colaboracion, cualquier esfuerzo que-
daria cercenado en sus propios resultados.

Y ya es el dia en que muchas de estas enfermedades: la Fibrosis Quistica, Hemofilia, los Tras-
tornos de Crecimiento y Desarrollo, las Ataxias, Neurofoibromatosis, Esclerodermia, Aniridia,
Porfiria, Sindrome de Prader-Willi, y un largo etcétera, muchas de ellas quiza todavia descono-
cidas, pero lacerantes a los que las padecen, cuenten con sus boletines divulgativos —y nunca
tan necesaria aqui la divulgaciéon—, ante un gran desconocimiento de la realidad de estas en-
fermedades raras y sus consecuencias.

Por esto, desde aqui y en nuestro nimero 0 de esta publicacion, queremos hacer un lla-
mamiento, glosando las palabras de nuestro Presidente, Moisés Abascal: «Trabajar juntos es
el Unico camino para avanzar.» Por ello queremos aqui presentar la creacién de esta Revis-
ta que quiere agrupar a todas estas enfermedades, como FEDER las agrupa organizativa-
mente. Una Revista para toda la Federacién que lleva por titulo «Papeles de FEDER», en un
doble nivel o formato: Informativo y Técnico/cientifico, en periodicidad trimestral, y en el
que se iran tratando noticias, acontecimientos e investigaciones de las distintas Enfermeda-
des Raras, de forma clara, pero con aportaciones de las nuevas investigaciones, estadisticas
y articulos de especialistas en la materia.

Sélo asi se las podré conocer, sélo asi podran ellas darse a conocer a la sociedad, haciendo
que esta informacion trascienda el ambito de los afectados o de las simples asociaciones. Es ur-
gente que todos las conozcan: Administraciones, profesionales, especialistas y ciudadanos en
general. Juntos el avance que proponia el Presidente de FEDER sera posible. Y nada mejor, que
a través de esta Revista Informativo/Técnico/cientifica que nace con gran modestia pero con el
firme propésito de llegar pronto y bien a su edad adulta, y en la que, en su respectiva perio-
dicidad, se irdn alcanzando las metas que aquel otofio de 1998 en Sevilla aquellos cientos, mi-
les de personas se propusieron.

Este es el contenido de este texto, a modo de presentacion del nimero 0 de la Revista
«Papeles de FEDER», motivo y razén del deseo de contar con el apoyo y patrocinio de las
distintas administraciones, de la industria farmacéutica y del movimiento asociativo en el
gue nos sumamos con energia y optimismo. Y todos juntos podremos hacer de esta Revista,
el portavoz de tantas y tantas Enfermedades Raras que hoy carecen de voz y que necesitan
ser oidas para llevar a sus pacientes y familiares el consuelo y la salud que con todo derecho
demandan. Un espacio éste que, a partir del préximo nimero de la Revista FEDER, quedara
reservado a las Cartas de nuestros lectores.

Josk Luis Rivas GuisAabo

Llamada
a la colaboracion

MOISES ABASCAL,
Presidente

( jomienza con este numero 0 de nues-
tra Revista una nueva etapa en la
que la FEDER se propone dar a co-

nocer toda la informacién de actualidad

que desde el dmbito nacional y europeo, se
vaya produciendo relacionada con las En-
fermedades Raras o poco frecuentes.

B Las comunicaciones y situacion de las aso-
ciaciones de enfermos y sus inquietudes.
B Las propuestas, estudios e investigacio-
nes en marcha encaminadas a la defensa
de la mayor calidad de vida para los
afectados y sus familias.
El desarrollo de nuevas terapias.
Y todo aquello que nos pueda parecer
trascendente y que sirva también para in-
tercambiar experiencias y mejorar los co-
nocimientos entre las asociaciones, profe-
sionales de la Salud, instituciones politi-
cas, de investigacion o de atencidén social
y sanitaria e industria farmacéutica.

También esperamos contribuir a una ma-
yor concienciacién de nuestra realidad y de
nuestras dificultades diarias, de la sociedad
en general, que es el Unico camino para que
se vayan produciendo los cambios necesarios
en nuestro sistema socio sanitario que respe-
ten los derechos y las necesidades individua-
les de las personas afectadas por estas enfer-
medades y de sus familiares.

El rdpido crecimiento de la FEDER,
tanto en el nimero de asociaciones miem-
bros como en el de personas que a diario
contactan con nosotros, se ha visto favore-
cido por el mayor acceso a la informacién y
al aumento del nimero de personas, cons-
cientes de sus derechos y que buscan infor-

macion vdlida, y en suma de una sociedad
civil més organizada que emerge con fuer-
za en Espafia y en Europa.

Todas nuestras asociaciones miembros
han sido creadas por y para los afectados
de una o enfermedad o un conjunto rela-
cionado de ellas. Su intervencién ha sido y
seguird siendo determinante en la mejora
de la comunicacion entre los afectados y los
profesionales que les tratan.

Agrupadas en FEDER esperamos que
nuestras asociaciones tendrdn también mds
posibilidades de contribuir, de un modo mas
decisivo, a uno de los propésitos que figuran
en la base de la existencia de cada una de las
asociaciones de afectados por enfermedades
poco frecuentes, impulsar la investigacion.

El progreso de la investigaciéon médica,
en efecto, constituye la mayor esperanza que
tenemos los afectados de una mejora futura
de nuestra salud. Para ello es necesario que
todos nos demos cuenta de la necesidad que
tenemos de implicarnos activamente para
conseguir reunir las condiciones necesarias
que impulsen la investigacion.

Es en este capitulo donde pronto tendre-
mos la oportunidad de demostrar nuestra
implicacion, con varios proyectos ya en mar-
cha en colaboracién con el Instituto de Salud
Carlos III-CISAT y otros, en preparacion.

Invito desde estas lineas a unirse y cola-
borar en nuestro trabajo tanto a otras aso-
ciaciones de afectados no miembros de FE-
DER como a los profesionales del ambito
social y sanitario y a otras instituciones, que
deseen sumar sus acciones a una causa justa.

En esta lucha, los afectados partimos
con la ventaja que supone el ser plenamen-

te consciente de que la razén esta de nues-
tra parte y que una sociedad avanzada
como la nuestra no debe permitir que las
politicas de atencién sociosanitaria, y el
continuo avance de la medicina, excluya y
discrimine, a los afectados por enfermeda-
des poco comunes.

Nuestro mads sincero agradecimiento a
todas las personas que han colaborado en
este nimero 0 y al Ministerio de Trabajo y
Asuntos Sociales y al IMSERSO por la
ayuda prestada para iniciar esta nueva an-

dadura. @
= ®
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EDITORIAL

1Aqui estamos!

n largo camino nos ha traido aqui, a la presentacion
de este nimero 0 de la Revista «Papeles de FE-
DER», dispuestos a jugar con todas las cartas sobre
la mesa jboca arriba! Lo que quiere decir que desde el pri-
mer momento y para siempre estaremos al lado y con las per-
sonas que desde ya muchos afios padecen alguna de las En-
fermedades Raras y sus familiares, reivindicando una mayor
investigacion en este campo, una mayor especializacion de
los profesionales de la Medicina y en la que se tengan en
cuenta estas enfermedades, huérfanas tantas veces de diag-
nostico, tratamiento y sobre todo medicamentos.
Reivindicamos —jy no serd la tltima vez lo que haga-
mos!— mayor apoyo de las distintas administraciones, ma-
yor cobertura de las necesidades de estos enfermos, mayo-

res subvenciones. No podemos permitir que estas Enfer-
medades Raras sigan siendo eso jraras! Hay que conocer-
las y darlas a conocer, hay que librarlas de esta orfandad de
medicamentos, atencion y servicios.

Este serda muestro objetivo y nuestra mision, desde este ni-
mero 0: informar sobre la realidad de estas mas de 5.000 enfer-
medades mal conocidas o desconocidos por completo, y en la
medida de nuestras fuerzas hace posible una mayor investiga-
cién sobre las mismas y una mayor atencion a cada una de ellas
y sus familias. Familias que tantas veces se encuentran perdidas
ante esta realidad, no menos veces desconocida, y a las que nos
debemos por el compromiso que con placer contraemos.

Hoy nace «Papeles de FEDER», y como en todo naci-
miento queremos levantar la copa y brindar por el mayor
de sus éxitos. ®

FEDER

FEDER
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Su turno

a Asociacion ADAC
Lpara las Deficiencias en
el crecimiento y Des-
arrollo, pionera en Espaiia en
cuanto a Enfermedades Raras,
quiere dar las gracias al direc-
tor de esta Revista por haber-
nos ofrecido en este primer ni-
mero este espacio, «Su turno».
Todos conocemos las carencias
que sufren las personas afecta-
das por patologias de baja inci-
dencia: falta de centros espe-
cializados, falta de informa-
cion, falta de investigacion. Es-
tos son grandes retos que
desde la union de todos, dentro
de FEDER, debemos conse-
guir.
ADAC, como miembro funda-
dor de la Federaciéon, y como
todas y cada una de las Asocia-
ciones que la componen, esta
implicada en luchar por estos
objetivos prioritarios. ADAC
contempla las diversas patolo-
gias que cursan con problemas
de crecimiento y desarrollo.
Los grupos de autoayuda, se-
giin la patologia que afecta, in-
tentan suplir las carencias de
informacion a todos los niveles
y presionar para conseguir los
mejores tratamientos y lograr
que realmente se realicen in-
vestigaciones rigurosas.
ADAC sabe que la enferme-
dad incide en todos los aspec-
tos de la vida de una persona.
Como consecuencia, la actua-
cion de la Asociacion parte de
una idea integral que abarca
todos los niveles de cualquier
afectado por deficien-

ﬁ cias en el crecimiento y

__ desarrollo. ®

TERESA BARCO
OLMEDA

Presidenta
de ADAC

dicadas a la atencion a personas afectadas por diferentes Enfermedades Raras crean la

FEDER, con el convencimiento de que puesto que sus problemas de falta de recono-
cimiento social se deben a la baja frecuencia de sus respectivas enfermedades es aunando su
voz como mejor pueden reivindicar sus derechos.

Por eso estamos aqui: por eso la Revista «Papeles de FEDER», desde hoy, quiere ser el
portavoz de estas Enfermedades Raras, no faltando a la cita; por eso nuestro propdsito es lle-
var la informacion referida a las mismas al primer plano de la actualidad.

Y para ello, en esta seccion, iremos publicando documentos fundamentalmente de FE-
DER, EURORDIS, Informacién institucional, etc., para que nos conozcan y que avalan nues-
tra presencia en este gran concierto de la Salud, justificando con creces nuestra lucha, que des-
de hoy prometemos serd legal y permanente. B

I : n 1999 un grupo de personas implicadas en distintas asociaciones de ayuda mutua de-

FEDER: ;Quiénes somos?|

O

a Federacién Espaiiola

de Enfermedades Raras

(FEDER) se constituyd
el 17 de abril de 1999, integrada
por asociaciones y entidades
que se ocupan de la atencién a
enfermedades de baja inciden-
cia. Actualmente 39 asociacio-
nes espaflolas de afectados por
diferentes Enfermedades Raras
constituyen esta Federacion.
Asimismo tienen cabida en FE-
DER de forma individual aque-
llas personas afectadas por en-
fermedades raras o poco fre-
cuentes que no cuenten con aso-
ciaciones que les representen o
que con el deseo de luchar jun-
tos deseen abandonar su situa-
ciéon de individualidad y aisla-
miento. No cabe duda que «la
union hace la fuerza».

FEDER trata de igualar los
derechos de las personas que
padecen estas enfermedades
con los de quienes estan afecta-
dos por enfermedades comunes.
También pretendemos dentro
de la diversidad de caracteristi-
cas de cada patologia, mejorar
la calidad de vida de los afecta-
dos a través de su integracion
social y laboral, estimulando la
normalidad, la igualdad de
oportunidades y la corresponsa-
bilidad en estas metas.

Actualmente FEDER es el
punto de referencia en nuestro
pais de las personas afectadas por
enfermedades poco frecuentes. W

%

{Qué son Enfermedades
Raras? *

E ; e considera Enfermedad Rara la que tiene una incidencia en

la poblacién menor a 5 por 10.000. Asi pues, una enfermedad
serd considerada como rara si afecta a menos de 185.000
personas en la Unién Europea. En Espaia serian aquellas que
afectan a menos de 20.000 personas para una patologia en con-
creto.
Hay que especificar que existen mds de 5.000 enfermedades ra-
ras y dentro de cada una de ellas existe una gran diversidad de ma-
nifestacion.

Principales problemas

A los problemas especificos de cada patologia se suman un
conjunto de dificultades debidas a la baja frecuencia de la enfer-
medad.

Dificultad para obtener un diagnéstico preciso.
Desconocimiento del origen de la enfermedad.

Impacto psicolégico y desorientacion sobre el diagndstico.
Desinformacién sobre especialistas y centros médicos.
Aislamiento y desconocimiento de la existencia de otros afectados.
Ausencia de protocolo de la enfermedad.

Ausencia de ayudas econdémicas por desconocimiento social de
estas enfermedades y por afectar a pocos enfermos.

Escasez de presupuestos y de incentivos para fomentar la inves-
tigacion epidemioldgica, genética, farmacéutica, los ensayos cli-
nicos y en definitiva, nuevos tratamientos. l
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{Qué pretende FEDER?

anto FEDER como las entidades que
la componen ademds de facilitar in-
formacion, asesoramiento, apoyo psi-
colégico, acompainamiento, etc, también tiene
entre sus metas la divulgacion de las necesi-

dades de este colectivo y la reivindicacion de
las mismas ante las administraciones publicas.

B Lograr el reconocimiento a nivel nacio-
nal de las Enfermedades Raras.

B Mejorar la atenciéon médica, social y eco-
némica que reciben los afectados.

B Exigir a quien proceda la designacion de
Centros de Referencia, Diagnéstico y Te-
rapéuticos a nivel nacional, para cada en-
fermedad o grupo de enfermedades.

B Fomentar y apoyar las iniciativas que im-
pulsen la prevencion, la investigacion ge-
nética, epidemioldgica, clinica y terapéu-

En definitiva, FEDER pretende:

En este sentido, buscamos mejorar la
calidad de vida de los afectados y sus fa-
milias a través de la acciéon conjunta de
asociaciones y grupos de afectados y de la
colaboracion con las diversas dreas de las
administraciones publicas, profesionales
de la Sanidad, los investigadores y la in-
dustria farmacéutica.

tica de estas enfermedades, impulsando
la colaboracién con los investigadores.

B Seguir la implantacién y desarrollo del
Reglamento de los Medicamentos Huér-
fanos y garantizar el acceso a las nuevas
terapias.

B Defender los derechos de los afectados,
reafirmandonos en que el paciente es el
centro del sistema de salud y que sea cual
sea la rareza de su enfermedad y su ori-
gen social o cultural tiene:

{Qué hemos hecho hasta ahora?

Derechos a

B Ser escuchado, apoyado y atendido, res-
petando su dignidad y su integridad fisi-
ca y mental.

B Acceder a la informacién y ser apoyado
en la difusion de su propia informacién
especifica.

B Acceder a los cuidados y prestaciones so-
cio sanitarias, educativas y econémicas en
todo el territorio nacional y en las distintas
demarcaciones autonémicas y locales. l

EDER, con dos afios de existencia
como organizacién, cuenta con la ex-
periencia de sus miembros en las dis-
tintas asociaciones y entidades que en

nuestro pais trabajan por los derechos de
estos enfermos desde hace afos.

PROYECTOS Y ACTIVIDADES
A nivel Internacional

FEDER entr¢ a formar parte de la Federa-
cién Europea EURORDIS en junio de 1999.

Entre los objetivos conseguidos por
EURORDIS se puede destacar la aproba-
cién del Reglamento del Parlamento Euro-
peo sobre Medicamentos Huérfanos y la
implantaciéon de un Plan de Accién de la
UE sobre Enfermedades Raras.

En la actualidad, EURORDIS ha ini-
ciado un proyecto de varios afios de dura-
cién en el cual estdn implicadas todas las
Federaciones nacionales. Las dreas inclui-
das en el proyecto incluyen las barreras de
acceso a tratamientos, a la investigacion, el
apoyo social, etc., al objeto de conocer las
acciones que son necesarias para conseguir
la mejora y homogeneizacién de los recur-
sos de cada pafs.

A nivel nacional

B FEDER tiene una presencia activa en
los siguientes proyectos llevados a cabo
por distintos organismos.

B Servicio de Informacion sobre Enferme-
dades Raras en Espafiol. El CISAT (Cen-
tro de investigacién sobre el Sindrome
del Aceite T6xico), que pertenece al Ins-
tituto Nacional de Salud Carlos III, ha
impulsado este Servicio, que facilita in-
formacién completa en castellano sobre
estas enfermedades. FEDER colabora en
este proyecto junto con el IMSERSO, el

Departamento de Farmacia y Tecnologia
Farmacéutica de la Universidad de Bar-
celona, Sani-red y otras instituciones.
Estudio sobre necesidades terapéuticas.
El Departamento de Farmacia y Tecnolo-
gia Farmacéutica de la Universidad de
Barcelona en colaboracion con FEDER,
el Instituto Nacional Carlos III y la em-
presa del «Parc Cientific de Barcelona»
Sani-Red ha iniciado un estudio sobre el
estado real de la farmacologia y la tera-
péutica en torno a las Enfermedades Ra-
ras. En la realizacion de este estudio se
quiere implicar a la industria farmacéuti-
ca, las sociedades médicas, las sociedades
farmacoldgicas y las asociaciones de afec-
tados. Este estudio pretende identificar
las barreras de acceso a los medicamen-
tos que encuentran los afectados y las po-
sibles vias de solucion. Este proyecto, jun-
to con el anterior, son fases de un proyec-
to a nivel europeo de estudio integral de
las enfermedades poco frecuentes.

B Estudio sobre las Enfermedades Mino-
ritarias mds Significativas que proxima-
mente publicard el IMSERSO y que ha
contado con la colaboraciéon de FEDER
y de las entidades miembros de la misma
para su realizacion.

B Servicio de Informacién y Orientacion
sobre Enfermedades Raras que gestiona
la propia federacién y que a través de
una linea de atencidn telefénica facilita
informacion, asesoramiento a los afecta-
dos y a sus familiares, sobre los distintos
aspectos socio sanitarios relativos a su
enfermedad.

Hay que decir también que representan-
tes de FEDER han participado en diversas
conferencias que sobre Enfermedades Ra-
ras se han organizado en nuestro pais.

Asimismo mantenemos contactos, ade-
mds de con diversas administraciones pu-

FEDER

blicas y privadas, con el CISAT (Centro de
Investigacién del Aceite Toxico), la Agen-
cia Espafiola del Medicamento, el Real Pa-
tronato sobre Discapacidad, el CERMI
(Comité Espanol de Representantes de Mi-
nusvilidos), diversas sociedades médicas, y
asi como universidades y centros sanitarios.

En cuanto a las actividades que se van a
realizar en los préximos meses, podemos
destacar la participacion de FEDER en la
organizacién del «Simposium de enferme-
dades pedidtricas de baja incidencia» que
se estd organizando en el Hospital de Val-
decilla (Santander) asi como en la Confe-
rencia Europea de Concienciacién sobre
Enfermedad Raras que organizard EU-
RORDIS, en colaboracién con FEDER y
la Fundacié Dr. Robert, el 14-15 de junio,
2002 en Barcelona y que esperamos cuente
con la colaboracién del IMSERSO. ®

f JUNTA DE FEDER: \
I

ncorporacion de nuevas Asociaciones

Sevilla.—En la Junta Directiva de FE-

DER, celebrada el pasado 23 de no-

viembre, 2001 se aprobd el ingreso de

siete nuevas Asociaciones:

B Asociacion de Nevus Gigante Congé-
nito (ASONEVUS).

B Asociacién Espaiola contra la Leu-
codistrofia (ELA).

B Alianza Espafiola de Familiares de

|

Von Hippel Lindau (AEF-VHL).
Asociacion de Pacientes de la Enfer-
medad de Huntington de la provincia
de Cadiz (APEHUCA).

B Asociaciéon de Ataxias de Castilla-La
Mancha.

B Asociacién de Epidermolisis Bullosa
de Espana (AEBE).

B Asociacion Catalana de Malalts de

\Huntington. | J
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Estudio sobre Enfermedades Minoritarias mas Significativas |

1 Instituto de Migraciones y Servi-

cios Sociales (IMSERSO), en cola-

boraciéon con FEDER, ha realiza-
do un Estudio de dmbito nacional sobre las
necesidades extras en las Enfermedades
Raras en el que se identificaron los princi-
pales problemas de estos pacientes, en
cuanto a:

El Diagnéstico. Dificultad para acceder
a un diagnéstico definitivo es el primer pro-
blema con que se encuentra un afectado
por una Enfermedad Rara.

El Tratamiento. Falta de un tratamiento
o protocolo especifico, falta de informa-
cién, falta de investigacion sobre trata-
mientos especificos, problemas en el acceso
a productos que no son estrictamente me-
dicamentos, periodos post-operatorios pro-
longados, falta de acceso a los historiales
médicos completos para consultar otro es-
pecialista, rigidez en la aplicacién de trata-
miento en hospitales.

Factores Psicoldgicos. Falta de perso-
nal formado para hablar con los pacien-
tes y sus familias sobre las condiciones
raras. El estado emocional de pacientes y
familiares no es conducente a la acepta-
cion de la enfermedad y su tratamiento,
frustracién ante la falta de informacion,
problemas de integracién educativa y la-
boral, etc.

Desde el punto de vista de los profe-
sionales socio-sanitarios, el Estudio indica
que hay una diferencia en el tipo de rela-
cién entre médicos y pacientes: el médico

Informe sobre las
Enfermedades
Minoritarias

adrid.—En la sede central del

IMSERSO se present6 el pasa-

do mes de junio el Informe so-
bre las Enfermedades Minoritarias, que
estuvo hecha por la empresa Cuanter, S.A.
y uno de cuyos objetivos fundamentales
ha sido extraer del andlisis realizado todo
aquello que afecta de manera transversal a
las Enfermedades Raras.

El estudio tiene por fin obtener cudles
son las necesidades «extras» que compor-
tan estas enfermedades en el afectado y en
su entorno familiar. Segin Encarnacién
Blanco, entonces subdirectora general del
Programa de Accién para Personas con
Discapacidad, «la presentacién de este In-
forme contribuird a que los profesionales
puedan acercarse a la situacion en la que se
encuentran estas personas afectadas y sus
familias».

El IMSERSO prevé un Plan de Accién
del 2001 al 2004 para la Atencion de las En-
fermedades Minoritarias o Raras, dentro
de sus lineas de actuacién. ®

de cabecera se relaciona directamente con
el paciente, mientras el médico del hospi-
tal y el investigador se relaciona directa-
mente con la enfermedad. En cuanto al
tratamiento, los profesionales destacan la
separacidon excesiva por especialidades y
los problemas en el acceso a la informa-
ciéon sobre los tratamientos. Proponen
como solucién la creacién de una entidad
para recoger informacién sobre los recur-
sos sociales y sanitarios. También notaron
que la situacién estd mejor para las Enfer-
medades Raras que pueden ser tratadas
en Unidades Especiales de Tratamiento
que coordinan y dirigen el tratamiento.
FEDER tiene un fuerte deseo de conti-
nuar colaborando en el disefio de un Plan

de Accién Nacional sobre Enfermedades
Raras, como queda ya resefiado en su
apartado especifico.

Finalmente, se not6 que el Movimiento
asociativo para pacientes con Enfermeda-
des Raras es muy reciente en Espafia. Y
aunque la infraestructura todavia es in-
adecuada, las Asociaciones de Enfermeda-
des Raras realizan actividades que son al-
tamente valoradas por los pacientes y sus
familias, ofreciendo informacién, apoyo
psicolégico, promoviendo la investigacion
o al menos apoyando toda la investigacion
que se hace en este campo y luchando para
la consecucién de los servicios socio-sani-
tarios que redundard en una mejor calidad
de vida, entre todos.

Raras

Plan de Accion de las Enfermedades

Enfermedades Raras. H

ste Plan de Accion de las Enfermedades Raras, en proceso de concrecion y re-
daccidn, con la valiosa experiencia y expertos conocimientos del IMSERSO,
la voz autorizada de las distintas asociaciones y concretamente de FEDER se
imponen objetivos generales, tales como la informacién sobre cada patologia, preven-
cién, atencion temprana, diagnéstico especializado, médicos especialistas, centros mul-
tidisciplinares, ayudas técnicas, integracion escolar y laboral, investigacién sobre nue-
vos tratamientos, etc., para que el afectado por una enfermedad rara no se sienta des-
amparado. Objetivos todos que estardn presentes en el futuro Plan de Accion de las

Estudio sobre «Necesidades Terapéuticas
de las Enfermedades poco Frecuentes»

arcelona (Crénica de FRANCESC VA-

LENZUELA I BENAVENT).—EI 3 de

diciembre de 2001, se presento en el
Aula Magna de la Facultad de Farmacia de
la Universidad de Barcelona el estudio de
«Necesidades terapéuticas de las Enfermeda-
des poco Frecuentes», al que asistieron unas
cincuenta personas entre representantes de
asociaciones, afectados o sus familiares, y
profesionales de la Salud o asociativos.

Este Estudio se ha desarrollado conjun-
tamente con la Universidad de Bar-
celona, y forma parte del proyecto conjun-
to con el Carlos III. El objetivo de la fase
actual es el de encontrar o crear los marcos
legales necesarios para cubrir las necesida-
des terapéuticas de las Enfermedades de
Baja Incidencia. El acto conté con el apoyo
de la Mesa de GAMs y promocién de la Sa-
lud de Barcelona, entidad formado por aso-
ciaciones de Salud y Ayuda Mutua, estando
presidido por el doctor Joan Guix, Gerente
del Instituto Municipal de la Salud Ptblica
de Barcelona. En su introduccién destacé
el importantisimo papel que tienen las aso-
ciaciones y las federaciones ante las Admi-
nistraciones como motor para mejorar la
salud de los ciudadanos.

FEDER

En segundo lugar intervino el doctor
Alipio Sénchez, profesor titular del Depar-
tamento de Psicologia Social de la UB,
quien en su ponencia hablé del poder social
de los grupos afectados, en oposicion a la
indefension de los individuos. A continua-
cion Francesc Valenzuala, secretario de FE-
DER, hizo una breve presentacién de nues-
tra Federacion.

Por tltimo, la Profesora Elvira Bel, del
Departamento de Farmacia y Tecnologia
Farmacéutica Unitat d’H.?, Legislaci6 i
Gestié Farm. de la UB, como responsable
del proyecto, realizé una explicacién deta-
llada del mismo.

El proyecto piloto se desarrollard en
Barcelona, y una vez probado y «afinado»
se extenderd a las asociaciones del resto del
Estado. Actualmente ya se ha empezado a
trabajar con la Industria farmacéutica, hos-
pitales y algunos afectados.

El «Institut Municial de la Salud Publi-
ca de Barcelona» se ha comprometido ha
darle difusion, y en breve las asociaciones
de Enfermedades Raras de Barcelona reci-
birdn la descripcién del proyecto, el cues-
tionario y una explicacién de su funciona-
miento. M
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on la puesta en marcha en enero

de 2001 del Servicio de Informa-

ciéon y Orientacién sobre Enfer-
medades Raras (SIO) FEDER buscaba
dar respuesta a dos de las necesidades ex-
presadas por afectados, familiares y pro-
fesionales: falta de informacién sobre las
patologias que les afectan y aislamiento,
al no conocer a otras personas afectadas
por la misma enfermedad. Con la crea-
cién del Servicio nuestro pais se unia al
pequefio grupo de paises europeos que
cuentan con una linea de ayuda teleféni-
ca sobre Enfermedades Raras.

(A quién se dirige el SIO?

B Personas afectadas por Enfermedades
Raras y sus familias.

B Profesionales que trabajen en distin-
tos ambito de la intervencion social y
necesiten informacion sobre estas pa-
tologias.

B Poblacién en general.

. Qué oferta el SIO?

B Informacién sobre las patologias.

B Asesoramiento sobre recursos existen-
tes y especialistas.

B Facilitamos que personas afectadas
por la misma patologia o grupo de pa-
tologias puedan contactar e intercam-
biar experiencias.

Entre las actividades incluidas en el
proyecto destacan el envio de informacion
en lenguaje coloquial y contrastada sobre
estas enfermedades a todos aquellas perso-

:QUE ES EL S10?

NELLY TOROL SURIA,
Director

nas que nos la han solicitado y el haber fa-
vorecido el contacto con otros afectados,
tanto a través de las asociaciones especifi-
cas como de forma individual, en el caso de
todas aquellas enfermedades que ain no
cuentan con una asociaciéon de afectados
en nuestro paifs. Durante el primer afio de
funcionamiento de este programa hemos
recibido un total de 738 consultas referen-
tes a 463 patologias.

A través de este proyecto se ha logrado
facilitar el contacto entre otros, a personas
afectadas por los siguientes sindromes/enfer-
medades: Enfermedad de Behcet, Sindrome
de Horton, Sindrome de Patau, Disquerato-
sis Congénita, Sindrome de Dandy-Walker.

Para el desarrollo de esta actividad he-
mos mantenido lineas continuas de coordi-
nacion tanto con las asociaciones que inte-
gran FEDER como con otras asociaciones
y organismos, asi como con el Centro de In-
vestigacion sobre el Sindrome del Aceite

Toxico, cuyo apoyo ha sido fundamental
para la realizacion de este proyecto.

Este proyecto ha estado financiado
durante el afio 2001 por el Ministerio de
Trabajo y Asuntos Sociales a través de la
convocatoria de ayudas a entidades sin
animo de lucro del 0,50 IRPF.

Como contactar:

Servicio de Informacién y Orientacién
sobre Enfermedades Raras. Enrique Mar-
co Dorta, 6, local. 41018 Sevilla. Teléfono
954 98 98 92 /902181725. Fax 954 98 98 93.
E-mail: fe.d.er@teleline.es. Horario de
Atencién: Lunes a jueves de 17 a 20 horas.

Otras direcciones de interés:

Centro de Investigacion del Sindrome del
Aceite Toxico: www.cisat.isciii.es/er

a Federacion Espaiiola de

L Enfermedades Raras
(FEDER) y la Fundacién

La Caixa han firmado un acuerdo de
colaboracién, mediante el cual la
Fundacion La Caixa apoyara
economicamente al Servicio de
Informacion y Orientacion sobre
Enfermedades Raras que gestiona
FEDER durante 2002. El acto de la firma
estuvo protagonizado por Moisés
Abascal, Presidente de FEDER y José
Fernandez Ortega, Director del Area de
Negocio de la Caja de Ahorros y
Pensiones de Barcelona, acto que recoge
la foto.

Enfermedades de Baja Prevalencia

en la Edad Pediatrica

antander (Crénica del DR. MIGUEL

ANGEL GARCIA FUENTES)—Tendra

lugar en la Facultad de Medicina de
la Universidad de Cantabria un Sympo-
sium sobre Enfermedades de Baja Preva-
lencia en la Edad Pediatrica, organizado
por la Cétedra de Pediatria de dicha Uni-
versidad y el Real Patronato sobre Disca-
pacidad.

En la organizacién han colaborado la
Consejeria de Salud, Consumo y Bienestar
Social del Gobierno de Cantabria, la Fede-
racién Espafiola de Asociaciones de Enfer-
medades Raras y el Hospital Universitario
de Valdecilla.

Las ponencias del Symposium versardn
sobre los aspectos clinicos y problemas psi-
cosociales de los pacientes efectos con En-
fermedades de Baja Prevalencia y seran ex-
puestas por especialistas de reconocido
prestigio. En la Conferencia Inaugural Al-
berto Galerén de Miguel, Director General
del IMSERSO se referird a las «Necesida-

des de los pacientes con Enfermedades Mi-
noritarias», y en la clausura Demetrio Casa-
do, Director Técnico del Real Patronato, tra-
tard sobre «Actuaciones de cardcter social».

Informacion adicional en:

FEDER SEVILLA: Enrique Marco Dor-
ta, 6 Local. 41018 Sevilla. Teléf. 954358786.
e-mail: f.e.d.e.r@teleline.es.

FEDER

FEDER MADRID: Cristébal Bordiu, 35.
Oficina ndm. 301. 28003 Madrid. Teléf.
915334008. E-Mail: feder-madrid@infone-

gocio.com. H
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Lesley Greene, Presidenta de EU%E‘ED IS

«Deseos de éxito para “Papeles de :FEDER”»

fim R,

e alegro mucho, como Presidenta
de EURORDIS, contribuir a la
primera Revista de FEDER vy

deseo éxito a esta iniciativa en sus metas de
difundir informacién relevante para perso-
nas con Enfermedades Raras dentro de la
comunidad de hispanohablantes.
EURORDIS existe para servir todos
vosotros asociados a una enfermedad rara,
a través de abogar por y responder a vues-
tras necesidades y inquietudes al nivel eu-
ropeo. Establecida en 1997 con el enfoque
original de asegurar el paso de la Regula-
cién sobre Medicamentos Huérfanos, ac-
tualmente estamos dirigiendo un repaso
estratégico para confirmar que continua-
mos a representar los puntos de vista y de-
seos de nuestros miembros. Nos entusias-
ma la posibilidad de compartir éste y otros
temas importantes con vosotros en la
Asamblea General, las Jornadas de la
Alianza Nacional y la Conferencia de

El Gobierno prepara una
Campaiia de prevencion de las 2 ® b
Malformaciones Congénitas b &

Concienciacién que se celebrardn el 14 y
15 de junio en la Universidad de Barcelo-
na a la invitacién del Dr. Joseph Torrent
Farnell, Fundacio Dr. Robert y Moisés
Abascal Alonso. Moisés ha servido en la
Junta de EURORDIS por varios anos y es
uno de nuestros dos representantes en el
COMP, el otro es Yann le Cam.

Yann se uni6 al personal de EUROR-
DIS como Director Ejecutivo en octubre

@n B

PRl

adrid.—EI Ministerio de Sanidad
y Consumo, en colaboracién con
el Comité Espafiol de Represen-

tantes de Minusvalidos (CERMI), prepara
una campafia de prevencion de las Malfor-
maciones Congénitas. Para ello, van a edi-
tar 500.000 ejemplares de folletos informa-
tivos que se distribuirdn a través de los Ser-
vicios Sociales en las Distintas Administra-
ciones y de las Asociaciones de Discapa-
citados.

Segtin informo a la prensa el Subsecre-
tario del Ministerio, Junio Sanchez Fierro,
la campana fue aprobada el pasado 12 de
diciembre de 2001 por la Comisién de Se-
guimiento del convenio de colaboracién
que Sanidad y el CERMI firmaron el pasa-

Unidad Integral de Esclerosis Lateral Amiotroéfica

do 6 de marzo, con el objetivo de mejorar
las condiciones de vida, de salud y de con-
sumo de las personas discapacitadas.

Asimismo, Sanchez Fierro mostro su sa-
tisfaccién por la marcha del desarrollo del
concierto, gracias al cual se han abierto ca-
torce lineas de trabajo que abarcan practi-
camente todas las dreas de competencia de
este Departamento. Producto de esta cola-
boracion es esta campaiia de prevencion de
Malformaciones Congénitas.

El folleto que sustentara esta iniciativa
explica qué son las Malformaciones Congé-
nitas con las que puede nacer un nifio, y re-
coge los diez defectos mas frecuentes diag-
nosticados en Espaiia entre los afios 1980 a
1999, en los tres primeros dias de vida. ®

mientras yo
tuve el honor
de ser elegida
Presidenta en
julio. En esta
calidad, tengo
muchas ganas
de conocer a
todos en junio
y de aprender
como EU-
RORDIS
puede conti- r

nuar a servir a

FEDER y a los asociados con Enfermeda-
des Raras, tanto individuos como grupos,
por toda la comunidad de hispanoha-
blantes dentro de Europa. Serd una
reunion significativa para celebrar
nuestro quinto aniversario.

Paginas web de interés:
www.eurordis.org
w.eurordis.org/GI/Nat_all_ang.htm
www.rarediseases.org. l

Junta Directiva de EURORDIS.

argarita Salas, Bioquimica
y discipula de Severo
Ochoa, ha sido elegida
miembro de la Real Academia de las
Ciencias.
La doctora Salas es la primera in-
vestigadora que ingresa en la RAE.

adrid—La creacién de una Uni-
dad Integral de Esclerosis Lateral
Amiotrofica con los recursos ne-

cesarios para invetigar sobre esta enferme-
dad degenerativa terminal, que afecta a 4.000
personas en Espafia, ha sido la proposicion
que el Grupo Socialista del Congreso ha pe-
dido al Ministerio de Sanidad y Consumo.
Proposicién no de ley presentada el pasado
20 de diciembre de 2001 en el Congreso de
los Diputados, en la que se pide que la sani-
dad publica invierta en proyectos de investi-
gacion para avanzar en los aspectos preven-
tivos y curativos de esta enfermedad.

La presidenta de la Asociacién Espafio-
la de Esclerosis Lateral Amiotroéfica
(ADELA), Maria Cristina Fernandez, in-
sistié en que «pedimos que se nos escuche»,
y se constituyan unidades de investigacion
en la sanidad publica, como se ha hecho en
otros paises europeos.

«No se investiga porque no somos renta-
bles», lamenté Fernandez, ya que cualquier
avance se encaminaria al mantenimiento, no
a la curacién de la enfermedad, que da a los
afectados una esperanza de vida de entre
tres y cinco afios, y afecta a personas cada vez
mas jovenes, de entre 20 y 30 afios.

Por su parte, la directora de la Asocia-

FEDER

cién, Maria Mira, indicé que «Espafia pue-
de perder el tren en algunos temas de in-
vestigacidon», por lo que conminé al Ejecu-
tivo a dar un impulso al estudio de esta en-
fermedad, no sélo para la asistencia a los
enfermos, sino como apuesta de futuro.

Por ello, esta Asociaciéon apoya la pro-
posicién presentada en el Congreso para
que el Gobierno se comprometa con una
de las enfermedades «mds duras para el pa-
ciente y sus familiares, dado que mantiene
intactas sus funciones cognitivas y la plena
conciencia del deterioro motriz que de ma-
nera progresiva e implacable afecta al indi-
viduo enfermo». W
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Informe Plan de Accion
Europeo de Enfermedades
Raras.

Sanidad pondra en marcha
un programa de
investigacion de E.R.

Instituto de Salud Carlos
lll: Programa Nacional
de Investigacion de E.R.

Descifrado el Genoma
Humano.

La Clonacion de ceélulas
abre nuevas posibilidades
a la cura de E.R.

IV Programa marco de
Investigacion y Desarrollo
Tecnolégico (2002-2006)

Cromosomas
: 1
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ANTECEDENTES EUROPEOS

Se ha adoptado un Programa Euro-
peo de Accion Comunitaria, después de
situar a las Enfermedades Raras como
una de las prioridades de Salud en la
Union Europea.

PROGRAMAS DE ACCION
COMUNITARIO

EN ENFERMEDADES
RARAS PARD

El objetivo de este programa es el de
contribuir, en coordinacién con otras
medidas comunitarias a asegurar un
alto nivel de protecciéon de la salud en
relacion con las Enfermedades Raras.

OBJETIVOS

B Mejorar el conocimiento, por ejem-
plo promoviendo el establecimiento
de una Red de Informaciéon Europea
coherente y complementaria y facili-
tando el acceso a la informacion so-
bre estas Enfermedades Raras, en
particular para los profesionales de la
Salud, investigadores y aquellos afec-
tados directa o indirectamente por
estas enfermedades.

B Animar y reforzar la cooperacion
transnacional entre grupos de apoyo
voluntarios y de profesionales para
aquellos interesados.

B Asegurar lo 6ptimo y el manejo de
grupos de Enfermedades Raras.

B Promover la vigilancia de las Enfer-
medades Raras.

REGLANMENTO
DE LOS MEDICANMENTOS
HUERFANOS

Tras anos de debate, revision y pre-
sion politica por parte de las Asociacio-
nes de pacientes de Enfermedades Ra-
ras, esta regulacién histoérica fue apro-
bada el 16 de diciembre, 1999. El Parla-
mento Europeo acepté la postura
comun del Consejo sobre esta regula-
cién propuesta por la Comision, en julio
de 1998. Esta regulacién ofrece incenti-
vos para fomentar la investigacion, el
desarrollo y la comercializacién de me-
dicamentos destinados a las Enfermeda-
des Raras, proveyendo asi a los pacien-
tes afectados con estas enfermedades
nuevas posibilidades de tratamiento. El
Reglamento entré en vigor el 22 de ene-
ro de 2000. El primer encuentro del Co-
mité para los Medicamentos Huérfanos
(COMP) se celebré el 17 de abril, 2000. El
COMP es el responsable de examinar to-
das las solicitudes para la designacion

de un Medicamento Huérfano, presen-
tado de acuerdo con la presente regula-
cién y la Comision de Aplicacion del Re-
glamento fue aprobada el 27 de abril,
2000.

Este nuevo comité es también res-
ponsable de aconsejar a la Comisién Eu-
ropea sobre el establecimiento y des-
arrollo de una politica sobre los Medica-
mentos Huérfanos en la Unién Europea,
y estd ayudando a la Comisiéon en el tra-
zado de directrices detallados y hacien-
do vinculos internacionalmente en lo re-
ferente a asuntos relacionados con los
Medicamentos Huérfanos.

EURORDIS ha apoyado y contribuido

EllfElS

al desarrollo de este Reglamento de Me-
dicamentos Huérfanos. Asi, se han pues-
to de relieve los muchos y complejos
problemas que afrontan las familias que
reciben un diagnostico poco frecuente.
En este marco, la Comision Europea pro-
puso a EURORDIS y otras entidades que
les facilitase una lista de candidatos po-
tenciales para representar las organiza-
ciones de pacientes en el Comité de Me-
dicamentos Huérfanos. Dos de los candi-
datos fueron seleccionados cobmo repre-
sentantes de los pacientes dentro del
COMP. Uno de ellos, Yann Le Cam —Di-
rector General— de EURORDIS fue ele-
gido vicepresidente del COMP. B

Sanidad pondrd en marcha

un programa de Sﬁ-,-..
mvestigacton ERD

adrid.—La Ministra de Sanidad y
M Consumo pondrd en marcha un

programa de investigaciéon para
el estudio de las Ilamadas Enfermedades
Raras, que dirigird el Centro de Investi-
gacion del Sindrome Toéxico, segun
anuncié en el Congreso de los Diputa-
dos la Ministra de Sanidad, Celia Villalo-
bos. A este centro, dependiente del Ins-
tituto de Salud Carlos Il se le asignara
con la publicacién «inminente» de una
orden ministerial, actividades relaciona-
das con este grupo de enfermedades,
con lo que pasara a denominarse Centro
de Investigacion y Enfermedades Raras,
informa Sanidad.

El objetivo del centro consiste en im-
pulsar y coordinar un programa de fo-
mento de la investigacion desde la Salud
Publica para conocer la situacion actual
de las Enfermedades Raras en Espaia.
Para ello, se trabaja sobre todo en la ob-
tencién de datos epidemiolégicos, crea-
cién de registros de enfermedades, iden-
tificaciéon de centros diagnésticos y fo-
mento de la cooperacion entre grupos. El
programa, segun Villalobos, permitira
planificar adecuadamente la asistencia a
estos enfermos y apoyar el desarrollo de
la investigacién en este campo.

El Ministerio colabora con las distin-
tas Comunidades Auténomas y con otros
organismos implicados en las dolencias
raras, como el Instituto de Migraciones y
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Servicios Sociales (IM-
SERSO), del Ministerio
de Trabajo y Asuntos
Sociales y la Universi-
dad de Barcelona,
ademas de cooperar
con otras instituciones
europeas.

Los principales
problemas sanitarios
que plantean las Enfermedades Raras
provienen de la escasez y dispersion de
los afectados, de la falta de informa-
cion, de las demoras en los diagnosticos,
de la falta de centros de referencia.

——Dolencias olvidadas——

El Gobierno ya habia recibido favo-
rablemente una propuesta del Partido
Socialista sobre la investigacion de do-
lencias olvidadas, y que «Diario Médi-
co» recogia el pasado 12 de diciembre
de 2001, patologias discapacitantes que
no tienen tratamiento o lo tienen de
forma inadecuada, y cuyo potencial del
mercado farmacéutico no es suficiente
para atraer las inversiones. El diputado
Jaime Lissavetzky se quejé de la falta de
interés de los laboratorios y propuso
destinar 1.663 millones de pesetas para
financiar una convocatoria de trabajos
de investigacién en este tipo de patolo-
gias para 2002. ®
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MARAVILLA 1zZQUIERDO MARTINEZ
Area de E.R.

adrid.—Las Enfermedades Ra-
M ras, segun la Unién Europea, se

definen como aquellas cuya pre-
valencia es menor de cinco por cada
diez mil habitantes en la Comunidad.
Son enfermedades poco frecuentes,
pero consideradas en su conjunto afec-
tan a un sector importante de la pobla-
cion. En Europa se estima que hay entre
25y 30 millones de habitantes afectados
por E.R., de los cuales alrededor de
2.000.000 serian esparioles.

Muchas de estas E.R. conllevan una
merma importante de la calidad de vida
y asocian un alto grado de mortalidad y
de invalidez crénica.

Los problemas planteados por este
tipo de enfermedades son diferen-
tes a los que se observan en las enfer-
medades crénicas graves mas frecuen-
tes. Entre los principales, se encuen-
tran la carencia de informacién sobre
las mismas, las dificultades y la demo-
ra en su diagnostico, y los inconve-
nientes que suponen para investigar
la escasez y la dispersiéon de los pa-
cientes, ademas de la poca inversion
que se realiza.

La Unidon Europea, decidié hacer un
esfuerzo para afrontar entre todos los
Estados Miembros el problema que su-
ponen las E.R., y en 1999 puso en mar-
cha un Plan de Accién especifico sobre
las E.R., para el periodo 1999-2003. Su
objetivo es contribuir a garantizar un
alto nivel de proteccidon sanitaria con-
tra estas enfermedades, mejorando los
conocimientos sobre las mismas, en
particular mediante el fomento de la
creacion de una red de informacion co-
herente y complementaria sobre las
mismas, facilitando el acceso a la infor-
macién sobre éstas, especialmente a los
profesionales de la Sanidad, los investi-
gadores y las personas afectadas direc-
ta o indirectamente, favoreciendo o re-
forzando la colaboracién transnacional
entre el Voluntariado y las organizacio-
nes profesionales que prestan asisten-
cia a estas personas, garantizando una
gestion adecuada de estas agrupacio-
nes, y favoreciendo la vigilancia de las
E.R.

Nuestro pais se ha incorporado a la
iniciativa de la Unién Europea, desde los
comienzos del programa.
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INSTITUTO DE SALUD CARLOS il

recogiendo el impulso del Plan de

Accion Europeo, comenzé a trabajar
en el aio 2000, en el disefio y puesta en
marcha del Programa Nacional de Investi-
gacion en Enfermedades Raras (PNIER),
dirigido y coordinado por uno de los cen-
tros del ISCIII, el Centro de Investigacion
sobre el Sindrome del Aceite Téxico (Cl-
SAT), en el desarrollo de sus funciones
como Centro Colaborador de la Oficina
Regional para Europa de la IMS.

El objetivo prioritario del PNIER es co-
nocer la situacion de las E.R. en Espafia.
En la actualidad se centra en la obtencién
de datos epidemiolégicos de mortalidad,
incidencia y prevalencia, que permitiran
planificar adecuadamente la investiga-
cién. Pretende promover la creacion de
registros de pacientes, la identificacion de
centros diagnésticos, fomentar la crea-
cién de Bancos de Muestras de Material
Bioldgico, instaurar un Comité Etico y fo-
mentar la cooperacién a través de redes
entre grupos de expertos.

Las primeras acciones han sido la cre-
acion y coordinaciéon de un Grupo Mul-
tidisciplinar de actuaciéon en E.R., y la
puesta en marcha de un Portal de Inter-
net en Espafa sobre E.R. orientando a
enfermos y profesionales de la Salud.

El CISAT lleva a cabo todas sus activida-
des promoviendo el didlogo con los interlo-
cutores activos, a fin de conseguir un verda-
dero enfoque multidisciplinar del complejo
problema de las E.R. El Grupo Multidiscipli-
nar, se constituyd hace un afo y medio y
cuenta con representantes de todos los sec-
tores implicados en el problemay el sistema
de informacién en espafol sobre E.R. esta
activo desde diciembre pasado afio, y se
puede consultar en Internet en la siguiente
direccion: http:/Awww.cisat.isciii.es/er/.

A nivel nacional, se han establecido li-

EI Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII),

neas de colaboraciéon con otros organis-
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mos y Comunidades Auténomas, como el
IMSERSO del Ministerio de Trabajo y Asun-
tos Sociales y la Facultad de Farmacia de la
Universidad de Barcelona. Se estan organi-
zando reuniones con las asociaciones cien-
tificas y la industria farmacéutica y, en co-
laboracion con FEDER, se esta trabajando
para recoger informacién sobre la situa-
cion de los afectados en nuestro pais. Para
ello se han confeccionado encuestas, que
se haran llegar a los afectados a través de
las diferentes asociaciones de pacientes,
sobre el uso y accesibilidad de los medica-
mentos, asi como de un gran banco de
ADN, y de otras muestras de material bio-
l6gico, para el estudio de las E.R., siempre
bajo la supervision de un Comité Etico. Se
estan poniendo en marcha estudios que
permitiran conocer datos sobre la mortali-
dad por determinadas E.R. o grupos de
E.R., y se esta trabajando en la confeccion
de inventarios de centros con capacidad
diagnéstica y terapéutica en esta proble-
ma y también de registros de pacientes.

En el marco de sus actividades en Eu-
ropa, el CISAT se ha adherido al Proyecto
de investigaciéon sobre E.R. con colabora-
cioén transnacional, entre otros el proyec-
to NEPHIRD (Red de Instituciones de Sa-
lud Publica sobre E.R.) en el que colabo-
ran otros ocho paises de la UE, y un pro-
yecto que persigue la creacién de un
banco europeo de muestras bioldgicas so-
bre E.R., coordinado por EURORDIS, la
alianza europea de pacientes con E.R.

El desarrollo de todas estas acciones
suministrard informacién sobre datos
epidemiolégicos sobre las E.R., hasta la
fecha inexistente o excepcionales, que
redundardn en una mejor planificacién
de la investigacion sobre las E.R. Y es de
esperar que el aumento del conocimien-
to sobre estas enfermedades fructifique
en una mejora de la asistencia del colec-

tivo de pacientes con E.R. B
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tecnoldgico (2002-2000)

NON HERNANDEZ, Asociacion Espaiola

de Enfermos de Glucogenosis).—El
IV Programa marco de Investigacién y
Desarrollo Tecnolégico de la Comunidad
Europeo quiere servir de base, a partir
de la cual vertebrar las iniciativas tecno-
l6gicas y de investigacion de la UE para
el periodo 2002-2006. La parte principal
del documento esta dividida en dos
grandes bloques: Campos terapéuticos
prioritarios de investigacion, y Activida-
des especificas que cubran un campo de
investigacién mas amplio.

La primera parte, como era previsible,
es la que mas proximidad puede tener,
en principio, con las denominaciones En-
fermedades Raras o poco frecuentes. En
efecto, entre las acciones previstas por la
UE en este punto se dice literalmente lo
siguiente: «Aplicacion de los conocimien-
tos y las tecnologias sobre genémica mé-
dica que tengan un enfoque transferible
de la investigacion basica a la clinica
(“traslational approach”), en los siguien-
tes campos: Lucha contra las enfermeda-
des del sistema nervioso, las enfermeda-
des cardiovasculares y las Enfermedades
Raras (...).» Resulta muy interesante,
pues, el reconocimiento de este tipo de

Bruselas. (Crénica de Antonio M. Ba-

Descifrado el Genomma

huihhane

ondres.—Dos equipos de cientificos
Lhicieron publico el pasado 12 de fe-

brero, el esperado mapa del Geno-
ma Humano, un acontecimiento que
promete una revolucién médica en la
comprension y el tratamiento de mu-
chas enfermedades y también del ori-
gen de algunas deficiencias.

El Proyecto Genoma Humano (PGH)
iniciado hace diez afos por dieciséis

v

enfermedades, en tanto que conjunto
auténomo de patologias que requieren
de un tratamiento prioritario desde el
punto de vista tecnoldgico e investigador
para el préximo quinquenio.

Los avances en el ambito cientifico
de la gendmica repercutiran, sin duda,
en el disefio de nuevos instrumentos de
diagnostico, prevencion y terapia, in-
cluidos —tal y como se afirma en el tex-
to del Programa— planteamientos far-
macogendmicos, métodos alternativos a
la investigacion con animales e investi-
gacion sobre células madre, asuntos éste
ultimo de especial actualidad. Es eviden-
te que muchos de los pacientes que su-
fren alguna enfermedad rara o poco
frecuente tienen sus expectativas tera-
péuticas de futuro puestas justamente
en este tipo de iniciativas y propuestas
cientifico-tecnoldgicas.

En el segqundo gran apartado de este
documento, el relativo a las «Activida-
des especificas que cubran un campo de
investigacion mas amplio», se menciona
la «epidemiologia» que contribuya a la
prevencién de la enfermedad y respues-
tas a «enfermedades contagiosas y raras
en auge», entre las prioridades de inve-
tigadoras iniciales. B

centros de investigacion, con financia-
cion publica, publicé sus resultados en
la revista britanica «Nature». Por su
parte, su competidor, la empresa Celera
Genomics, que logré sus resultados en
s6lo dos afos, los publicé en la revista
norteamericana «Science», y tenia
anunciada también una rueda de pren-
sa en Washington, para dar a conocer
sus resultados.

Polémica en EE.UU. sobre la terapia genética

Las terapias genéticas experimentales vuelven a estar en entredicho en Estados
Unidos, después de que se haya dado a conocer que la empresa Avigen realiza un en-
sayo clinico con autorizacién oficial en el que se transfiere a pacientes con hemofilia
B un gen que potencialmente podria ser heredado por sus descendientes.

En el campo experimental de la terapia genética, los cientificos de todo el mundo ha-
bian consensuado que este tipo de intervenciones sélo podrian realizarse con células so-
maticas y nunca con células sexuales, puesto que existiria el riesgo de que la manipula-
cién genética se herede por las siguientes generaciones.

Aunque con la terapia genética de linea germinal podria evitarse que los hijos y
nietos de pacientes con enfermedades hereditarias llegasen a sufrir esas patologias,
las autoridades y la propia comunidad cientifica consideraron que los riesgos éticos
exigian cuando menos una moratoria de estos ensayos.

La terapia genética que realiza la empresa Avigen consiste basicamente en la in-
troduccién en el higado de pacientes con hemofilia B de una copia correcta del gen

que codifica la proteina factor IX. W
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En definitiva, estamos ante un Pro-
grama de sumo interés para todos los
afectados o interesados por alguna de
las Enfermedades Raras o por el con-
junto de ellas, ya que las identifica ex-
plicitamente como tales y se les men-
ciona entre las prioridades investigado-
ra para estos proximos cinco afos. Es
de esperar que la aplicaciéon concreta
de este IV Programa marco sea fiel a la
actitud que, en todo caso, se deja en-
trever en lo que afecta a estas enfer-
medades. B
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La Clonacion dé
células abre nuevas

posibilidades a la cura
de Enfermmedidies
Ratas

adrid.—Los avances cientificos
M encaminados a crear tejidos que

sirvan para reparar 6rganos en-
fermos y el papel que puedan desempe-
Aar las células madre en la busqueda de
soluciones para la denominacién «En-
fermedades Raras» abre nuevas posibili-
dades para los afectados por este tipo
de patologias.

Este tipo de investigaciones «es su es-
peranza», en afirmaciones de Aisa Ramos,
gerente de la Federacién Espafola de Fi-
brosis Quistica. La ingenieria genética po-
dria, en su caso, sustituir el gen defectuo-
SO que segrega un moco Viscoso que va ta-
ponando los pulmones y el sistema diges-
tivo que sufren esta enfermedad.

«No soy un experto, pero la clona-
cion terapéutica es una puerta abierta
de la Medicina que debe ser explotaday,
dice José Guzman, de las Asociaciones
del Sindrome X Fragil, quien pone espe-
cial acento el papel de las células madre
al afirmar que «al poder regenerar teji-
dos defectuosos, e incluso neuronas,
quiza se podria reponer la proteina o re-
generar el gen», segun informa «El Nor-
te de Castilla».

En el olvidado mundo de las Enfer-
medades Raras, que afectan a tres mi-
llones de personas, la terapia con células
madres se perfila como una escalera que
puede conducir a una mejor vida.

José Clement, coordinador cientifico
de la Asociacion de Esclerosis Lateral
Amiotrofica (ADELA), se refiere a los
«resultados espectaculares obtenidos en
ratones transgénico», aquejado de la
enfermedad, si bien reconoce la dificul-
tad de trasladar este logro a pacientes
humanos. B
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ASOCIACION ESPANOLA
DE ANGIOEDEMA FAMILIAR

www.aedaf.es.org ¢ e-mail: aedaf-es@mixmail.com
Correo postal: Apartado 40.042 « 28080 Madrid

Espanola de Angiode-

ma Familiar por déficit
de Cl-inhibidor, es una orga-
nizaciéon no gubernamental, sin animo de lucro
que fue fundada en noviembre de 1998,y su
constitucion fue autorizada oficialmente por el
Ministerio del Interior el dia 28 de junio de 1999,
con el nimero nacional 168.090. La Asociacion
celebrd su primera reunion general el 2 de octu-
bre de 1999, siendo sus objetivos:

M Difusion de conocimientos, cuya informa-
cion ha de ser normalizada, automatizada e
inteligible.

M Disponibilidad completa y de alta calidad de
la asistencia médica.

B Emision de un documento de identificacion

sanitaria, oficialmente reconocida y con el

diagndstico, terapia y nimero de emergen-
cia. Debe ser resistente y con soporte infor-
matico.

Promocion de reuniones socio-cientificas.

Promocion de reuniones entre pacientes y

médicos. Se sugiere la posibilidad de un co-

mité médico.

Literalmente, Asociacion

¢Qué es el Angiodema
por déficit de C-1-Inhibidor?

Variante atipica del angiodema, debido a
una deficiencia del inhibidor del primer compo-
nente del complemento, C-1 inhibidor, que pue-
de ser producida por un defecto genético (an-
giodema hereditaria) o por consumo elevado
(angiodema adquirido).

La forma hereditaria se estima que puede
afectar a uno de cada 10.000 6 50.000 habitan-
tes. Se transmite de forma autosémica domi-
nante (esto es, el hijo o hija lo heredan, si su pa-
dre o bien su madre lo tienen, o ambos). Exis-
ten pocos casos de la forma adquirida, menos
de 200 en el mundo.

La enfermedad se reconoce a través de hin-
chazones de duracion entre dos y cinco dias,
que se repiten con relativa frecuencia, de forma
variable, y que afectan tanto a extremidades
como a organos internos; tiene un periodo de
aumento progresivo de intensidad de seis a 24
horas, y bajan o ceden en 12 a 36 horas de for-
ma espontanea (sin aplicar tratamiento). No se
asocia a urticaria.

La inflamacion es de color sonrosado, con
apelmazamiento de la parte afectada hasta llegar
a gran dureza y pérdida de la movilidad de la zona
y un periodo de estabilidad con coloracion blanca
de la piel. En ocasiones se acompana picor. Pue-
de afectar al tejido subcutaneo (cara, cuello,
hombros, y extremidades tales como manos,
pies, brazos, piernas, gliteos), tejido submucoso
de organos abdominales (estdomago, intestino,
vejiga) o tejido submucoso de vias respiratorias
superiores (lengua, garganta, faringe y laringe).

La afectacion del tracto digestivo produce
dolor abdominal y vomitos y puede simular una
apendicitis aguda: la afectacion del tracto res-
piratorio superior puede producir edema de
glotis con ronquera y disfonia (pérdida de voz)
y en algunos casos asfixia.
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Los factores que desencadenan los episo-
dios de la enfermedad son: traumatismos, in-
tervenciones quirirgicas, extracciones denta-
rias, fatiga, insomnio, estrés, disgustos, mens-
truacion y anticonceptivos orales. W
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ASOCIACION DE ATAXIAS
DE CASTILLA-LA MANCHA

e-mail: acampo4@almez.pntic.mes.es
Correo Postal: Poco Dulce, 21, 3, A
13001 Ciudad Real

on enfermedades de-
generativas del Siste-
ma Nervioso, princi-

palmente de la Médula Es-
pinal y Cerebelo. Se caracterizan por una progresi-
va dificultad para coordinar las acciones de los
distintos musculos que intervienen en un movi-
miento. Esto se manifiesta con trastornos en los
movimientos voluntarios, en la marcha, en la arti-
culacion de la palabra, en la vision, y en general,
en todas las acciones en que intervienen los dife-
rentes musculos del cuerpo. La edad de comien-
z0 es muy variable, dependiendo de cada tipo de
Ataxia, pudiendo oscilar entre los dos anos hasta
por encima de los cincuenta. Por lo que, en princi-
pio, ningun recién nacido esta ajeno a la posibili-
dad de que le alcance una de estas enfermedades.
Las Asociaciones de Ataxias Hereditarias
pretenden lograr un mayor conocimiento clinico
y dar a conocer la problematica social que conlle-
van al ser enfermedades familiares, poco conoci-
das, de baja incidencia y con procesos cronicos.

Objetivos
Para ello, los objetivos de estas asociacio-
nes son:

M Informar y orientar a los enfermos y sus fa-
miliares.

M Difundir y divulgar un mejor conocimiento
de las Ataxias Hereditarias, tanto a nivel so-
cial (poderes publicos y entidades privadas
y en general a la opinion publica), como a
los profesionales de la Salud y la Medicina.

M Potenciar la integracion social, y en su caso
laboral, de los afectados.

M Contactar y colaborar con otros asociaciones
locales, nacionales e internacionales de ésta y
otras enfermedades afines, y prestar apoyo a
las acciones que FEDER vienen desarrollando
a nivel nacional y europeo.

B Promover, contactar y colaborar con equipos
de investigacion que estudien estas patolo-
gias, apoyando y estimulando la investiga-
cion al respecto. M

ASOCIACION NACIONAL
SINDROME DE APERT

www.apert.telyse.net e e-mail: ansapert@teleline.es
C. Postal: Santa Engracia, 65, 1.° « 28010 Madrid
Fax 914457468

5.000 sindromes genéticos conocidos.

Este sindrome forma parte de los mas de
Fue descubierto por el médico francés E.
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cial, denominada Acrocefalo-
sindactilia Tipo I.

". P[oduce malformaciones
en craneo, cara, manos y pies,
ademas de diversas alteracio-

nes funcionales, que varian muchisimo de un
enfermo a otro. Su causa se encuentra en una
mutacion. Durante el periodo de gestacion,
en los factores de crecimiento de los fibro-
blastos (FGFR2) que se produce durante el
proceso de formaciéon de los gametos. Se
desconocen las causas que producen esta
mutacion.

La transmision es de tipo autosomico do-
minante. Este tipo de herencia dominante,
hace que muchos de los casos se produzcan
por mutacion y, por lo tanto, de forma espora-
dica en padres no afectados.

Sin embargo, el afectado transmite el
sindrome al 50% de su descendencia. La fre-
cuencia de la mutacién en padres no afecta-
dos aumenta a medida que aumenta la edad
del padre; sobre todo a partir de los 35 anos.
La incidencia de esta enfermedad en la po-
blacion espanola es de 1,2 por cada 100.000
nacidos vivos.

Apert en 1906 y se clasifica
P T como una anomalia craneofa-
Rits o

Objetivos

LaAsociacion Sindrome Apert lucha fun-
damentalmente por mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas por éste y otros sin-
dromes similares como el de Crouzon, Pfeif-
fer y Saeth-Chotzen.

Ademas:

M Intenta contribuir al tratamiento y rehabili-
tacion, tanto fisica como psicoldgica y so-
cial de los enfermos afectados y sus familia-
res.

B Se ocupa de dar soporte psicoldgico, apoyo
e informacion a padres y familiares.

M Favorece la comunicacion entre familias
afectadas, necesaria para la resolucion de
problemas cotidianos.

M Orienta sobre los recursos disponibles a ni-
vel médico y asistencia.

B Promueve la investigacion de estos sindro-
mes.

M Realiza cursos, jornadas, etc., informativos
y docentes.

(Datos del Estudio Colaborativo Espa-
fiol de Malformaciones Congénitas.) l

ASOCIACION BALEAR DE
AFECTADOS POR LA TRIGONITIS
Y LA CISTITIS INTERSTICIAL

le-mail: abatycipina@hotmail.com e http://usuarios.tripod.es/
abatyci ¢ Sineu, adosado C * 07220 Pina (Mallorca)

S una organizacion inde-

Ependiente, aconfesional,

apartidista, no guberna-

mental, sin animo de lucro,

con personalidad juridica pro-

pia e independiente de las de

sus asociados, y con plena ca-

pacidad para ser sujeto de derechos y obligacio-

nes, que tienen como principal objetivo la pro-

mocion, defensa e investigacion, directa o indi-

rectamente, de la enfermedad que afecta a
nuestros asociados en toda Espana.

Con fecha del 10 de noviembre de 2000 fue
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inscrita en el Registro de Asociaciones de la Co-
munidad Balear, con el protocolo 4122 de la Sec-
cion 1.2, la Asociacion Balear de Afectados por la
Trigonitis y la Cistitis Intersticial (ABATYCI),
en virtud de lo establecido en el articulo 22,3 de
la Constitucion Espanola. l

AOCIACI()N NACIONAL DE
HUESOS DE CRISTAL O.l.
(AHUCE-ESsPANA)

www.aedaf.es.org ¢ e-mail: aedaf-es@mixmail.com
Correo postal: Apartado 40.042 « 28080 Madrid

OSTEOGENESIS IMPERFECTA
(HuEesos DE CRISTAL)

a Osteogénesis imper- |
Lfecta es, Como Su propio F o
nombre indica, la forma-
cion imperfecta de los hue- r P

sos. Es una condicion de or-
den genético causado por
una disminucion de la pro-
duccién de tipo I, o por la
sintesis anormal del mismo debido a una mu-
tacion genética.

Esta enfermedad se caracteriza por los si-
guientes sintomas: frecuente fractura de los
huesos, deformaciones esqueléticas de miem-
bros, pecho, craneo, escoliosis, debilidad mus-
cular, ligamentos débiles o laxos y tendencia a
magullarse con facilidad.

Estos sintomas varian sustancialmente de
un afectados a otro, y no se dan todos en la
misma persona. La clasificacion mas comun
distingue el tipo I o leve, tipo IT —Letal Peri-
natal—, tipo IIT —Deformante Progresiva—y
tipo IV —Moderada—.

A F ]

eoe

RETABLO

0000000000000 00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000s0000scscsssssnss o

El tratamiento se basa en control antes del
nacimiento, cuidados neonatoldgicos, trata-
miento quirdrgico ortopédico, farmacos de
nueva generacion que tratan principalmente de
darle al hueso mayor consistencia y rehabilita-
cion. También es importante el cuidado del
bienestar psico-social del afectado y de su fa-
milia; es decir, aspecto como la integracion en
su entorno, insercion ocupaciones o la dinami-
ca cotidiana en la vida familiar son elementos
fundamentales en la salud del individuo.

Son muchos los obstaculos que las familias
y afectados de O.I. encuentran a lo largo de la
vida para alcanzar una calidad en la misma. Sin
duda, la unidn facilitara esta lucha y por esto,
ahi queda a invitacion a conocerles. ll

ASOCIACION ESPANOLA
DE PORFIRIA

Correo postal: Arcangel San Rafael, 12, 6.°, 23
41010 Sevilla

aAsociacion Espanola de Porfiria (AEP) se

constituye en Sevilla, en septiembre de
ke 1999. Es una asociacion sin animo de lucro
y, como el resto de Asociaciones de Enferme-
dades Raras, orienta su esfuerzo en beneficio
de los afectados, promoviendo, realizando o
apoyando actividades que tengan repercusiones
sanitarias, sociales y cientificas.

Sus tareas prioritarias son: informar y
orientar a los afectados de cualquier tipo de
Porfiria y a sus familiares, canalizar la infor-
macion que haga posible un calculo estimativo
de la incidencia en Espana, establecer comuni-
cacion y cooperar con los médicos (tanto na-
cionales como extranjeros) que las estudian y
tratan, y con entidades y organismos, publicos
y privados, de fines similares, participar en
aquellos foros que pertenezcan al campo de su
interés, asi como buscar las ayudas necesarias
para su mantenimiento y difusion. AEP esta
adscrita a FEDER y EURORDIS.

Deficiencia en las enzimas ——

Las Porfirias son un grupo heterogéneo
de Enfermedades Raras. Se asocian a defi-
ciencias en las enzimas que intervienen en la
biosintesis del hemo, componente de la he-
moglobina. Existen diferentes tipos de Porfi-
ria, y pueden manifestar con cuatro grandes
signos: abdominales, neuroldgicos, psiquicos
y cutaneos, segln sean agudas o no agudas.
B Porfirias agudas - Porfiria aguda Intermi-

nente - Porfiria Variegata - Coproporfiria

Hereditaria - Plumboporfiria.

B Porfirias no agudas - Porfiria cutanea tar-
da - Protoporfiria Eritropoiética - Porfiria
congénita.

La mayoria son hereditarias, por lo que hay
que tener en cuenta el componente familiar. En el
Reino Unido la incidencia es de 1/10.000. En Es-
pana se desconoce este dato. Sin embargo, una
alta prevalencia de al menos dos tipos de Porfi-
ria ha sido estudiada en Barcelona y Murcia.

Junto a la rareza, uno de los problemas que
presentan estas enfermedades es que los sin-
tomas pueden simular enfermedades comunes.
Esto dificulta y retrasa el diagnostico, llegando,
a veces, a complicar el estado del porfirico.

La reglamentacion en Medicamentos
Huérfanos en la UE, y la investigacion genética,
abren nuevas expectativas, pero la sensibiliza-
cion de tos los sectores implicados en la atencion
a estas enfermedades, es fundamental. H

TESTIMONIO

«La espinita que te molesta un poco»

(Por Jesusa MaRTINEZ, presidenta de AEF-VHL)

6 40 afios, yo no recuerdo haber vivido sin ella, pues sobre los 10 afos ya tenia perdida practicamente la vista de un ojo,

M e llamo Jesusa y tengo VHL. Muchos de los que leais este testimonio posiblemente os lo detectaron cuando teniais 20, 30

lo que ha hecho que viva siempre como si tuviera una espinita que te molesta un poco mas cuando te tocan las revisiones

o tienes algun pequefo problema.

Pero a mis 34 afnos y después de haber encontrado, por fin, un especialista que me tratara correctamente conservo la suficiente
vision para tener una minima independencia, pues los otros sintomas son varios quistes en el pancreas, y estos hasta el momento

no me han dado problemas.

En mi familia hay tres personas mas afectadas y como todos vosotros estoy intentando que a todos les hagan las revisiones se-
gun el protocolo internacional de seguimiento. Desgraciadamente las personas que he conocido hasta el momento con VHL, muy
pocos estan correctamente controlados en Espafia. Por eso, os animo a que si no tenéis un buen control le preguntéis e insistais
con vuestro especialista hasta conseguirlo, pues la diferencia para vuestra futura calidad de vida puede ser abismal.

Ya sé que los controles, sobre todo si sois personas jévenes son un rollo, y corta tu estilo de vida, pero tened en cuenta que un

buen control puede significar que dentro de 15 afios tengais un buen nivel de vida o no.

Con las Asociaciones que hemos creado queremos que tengais un punto donde acudir, tanto si os encontrais bien como si ne-
cesitais urgentemente referencias e informacion de cualquier tipo; especialistas con experiencia con VHL en Espafa o sélo hablar
de cualquier tema que sea importante para vosotros.

Cuando digo vosotros, me refiero tanto a personas con VHL, como a familiares o amigos que no lo tengan pero que necesiten
comentar con alguien sus dudas. En los momentos bajos pensar siempre que hace unos 20 afios muchos de nuestros familiares no
tuvieron las posibilidades ni los medios técnicos que hoy tenemos, como mi hermano que murié con 16 afos en el post-operatorio
de una operacion de cabeza o un tio que fallecié con 19 afnos de un derrame cerebral. Si os sirve de algo, os diré que yo personal-
mente, creo que tenemos todos y cada uno de nosotros el deber y la obligacion de disfrutar y saborear la vida por esas personas
que no pudieron tener esta oportunidad. l

FEDER

Aniridia prepara
su Il Foro sobre
Nuevos Avances
e Investigaciones

adrid. (Crénica de ROsA SANCHEZ DE

VEGA, presidenta).—Aniridia, enfer-

medad ocular, congénita y heredita-

ria, muy poco conocida, prepara ya el Il Foro so-

bre Aniridia a celebrar en Madrid, en octubre,

2002, con la participacién de especialistas espa-

foles y extranjeros en la materia. Este encuentro

es continuacion al I Foro sobre Aniridia, que tuvo

lugar también en Madrid, en 1999, con la asis-
tencia de oftalmélogos espafioles y extranjeros.

Literalmente, Aniridia significa «ausencia

de iris», pero desgraciadamente, es mucho

mds. Ademds de una fotofobia extrema y una

agudeza visual baja, en casi todos los afectos

de Aniridia estan presentes también otras alte-

raciones como la atrofia del nervio éptico y de
la macula, glaucoma, cataratas, nistagmus, de-
generacion corneal, etc. El tratamiento de estas
alteraciones es mucho mds dificil en personas
con Aniridia.

Estas alteraciones tienen como origen una
alteracién en el gen Pax 6 del cromosoma
11,p13, que impide el completo desarrollo del
globo ocupar durante las primeras semanas de
gestacion. Dependiendo de la gravedad y ex-
tension de la afeccién, se puede estar afectado
con el Sindrome de WAGR. (W- tumor de
Wilms o renal infantil, A-Aniridia, G-alteracio-
nes Génito-urinarias, y R-Retraso mental) o el
Sindrome Gillespie (Aniridia y Ataxia cerebral).

La labor de la Asociacién de Aniridia es di-
fundir informacién sobre esta enfermedad y pro-
mover la investigacion. Al ser la misma de baja
incidencia, es desconocida por una gran parte de
los oftalmélogos y médicos, profesionales en ge-
neral, no existiendo ningtin protocolo estableci-
do en cuanto a los controles y tratamiento a se-
guir.

Es por ello que la Asociacién Espanola de
Aniridia, para poder informar y sensibilizar,
tanto a los profesionales como a la sociedad en
general, dispone de dos Boletines informativo/
técnicos, uno, con periodicidad mensual, para
los socios y hospitales y el otro divulgativo, pe-
riodicidad trimestral para los centros adminis-
trativos, profesionales e interesados en la Aniri-
dia, en general.

Direccion de contacto: Asociacion Nacional
de Aniridia.

Internet: www.aniridia.com

E-mail: rosasdevega@terra.es y folletos divulga-
tivos.

Direccion Postal: Cristobal Bordiu, 35, despa-
cho 214. 28020 Madrid.

Creacion del primer ojo artificial

okio.—Un grupo de investigadores japoneses comunicé el pasado 5 de enero de 2002,
que habia conseguido reproducir con éxito el primer globo ocular artificial del mundo,

segun avanzo la edicion digital de la BBC.

Los cientificos recordaron que su descubrimiento puede ayudar a mejorar el tratamiento
de los pacientes que tienen determinados problemas oculares. Los investigadores, que per-
tenecen a la Universidad de Tokio, han estado experimentando con renacuajos, con vistas a
desarrollar un tratamiento efectivo para los ciegos.

En otra universidad, esta vez la de California, se esta avanzando en la creacion de teji-

do ocular en el laboratorio.

Jornadas sobre Sindrome X Fragil

arcelona.—El Sindrome X Fra-

gil o la fragilidad de los cromoso-

mas, primera causa de refraso men-
tal hereditario, fue el tema de debate de
médicos y especialistas de todo el mundo
en las Jornadas Interdisciplinarias, orga-
nizadas por la Fundacién Echevarne, los
dias 27 y 28 de octubre, 2001.

Las Jornadas tuvieron como principal ob-
jefivo «conciencias a la sociedad» de la exis-
tencia del SXF, en palabras del presidente de
la Fundacién, Fernando Echevarne. Asimis-
mo, se convirtieron en un espacio de contac-
fo entre expertos y familiares afectados para
mejorar el conocimiento en investigacion,
diagnéstico y tratamiento de la enfermedad.

Entre los especialistas que confirmaron

su asistencia estuvo el esta- h‘_,.'
dounidense Randi Hanger- '
man, presidenta del comité {
cientifico de la Fundacién

Nacional de SXF de Estados

Unidos, escritora de cuatro libros de refe-
rencia en la materia. También asistieron
como ponentes el profesor Paul Hanger-
man, de la Universidad de California, y Ed-
ward Goldson, de «University of Colorado
Health Sciences Center», entre otros. Res-
pecto a la presencia espafiola destacaron
el doctor Joseph Artigas, director de la Uni-
dad de Neuropedriatria del Hospital Parc
Tauli de Sabadell y de José Ignacio Lao, ex-
perto en enfermedades genéticas neuroge-
nerativas.

FEDER

Testimonio

...Me ayudan a vivir
aEie b « Y
- . b

a sentirme viva.»

(Por MERCE, afecta de Neurofibromatosis)

oy una mujer, tengo cincuenta afos. Hasta

S los treinta y seis vivi sin ningin tipo de
aviso de ser portadora de la

Neurifibromatosis. La enfermedad estaba
adormecida dentro de mi desde mi nacimiento.
Un gen mutante es el responsable; le laman NF2
esporadica.

Desde que la NF2 se desperto soy otra

persona. Ni mejor ni peor. La NF2 ha cambiado
totalmente mi vida y la de mis familiares mas
proximos.

Después del primer diagnéstico e

intervencion han seguido otros muchos
diagnésticos e intervenciones. Mi sistema nervioso
central es una mina de «sorpresas». Después de
recuperarme de la primera extirpacion (creia que
seria una y nada mas) el médico me despidi6 con
un «Vive al dia y como una reina». Pensé que
exageraba mucho. Tenia los nifios pequefios y me
sentia capaz y con animos de seguir con la vida de
siempre, como si no hubiera pasado nada.

Con el paso de los afios he entendido, a la
fuerza, el porqué del «vivir al dia». La NF2 me
ha ido carcomiendo. Ya no soy la duefia de mi
propio cuerpo. {jNo me hace caso!!

Dicen que querer es poder, yo también he

tenido este dicho como bandera. Me ha servido de
mucho. Pero ahora viviendo las secuelas de la
enfermedad, anadiria a este dicho. «Querer es
poder.» SI, excepto cuando hay salud de por
medio. NO es tan facil querer cuando se convive
con una enfermedad degenerativa e incapacitante.
Es imposible obstinarse en querer si el cuerpo no
responde.

Estoy cansada de la NF2. Me toca demasiado

y me cabrea. Al mismo tiempo estoy agradecida a
la vida. Con el paso del tiempo la enfermedad me
ha servido para darme cuenta y valorar pequeiias
cosas, alegrias, detalles, que me ayudan a vivir y
a sentirme VIVA.

He tenido la suerte de tener una familia
estupenda a mi lado. He conocido a personas
llenas de vida e ilusién, aunque estan «marcadas»
para siempre. He aprendido mucho. Se podria
decir que estoy contenta de estar.

Dedico este pequeno testimonio a la memoria

de la que fue una amiga muy especial, Anna
Maria Garriga. Sin ella no existiria la Associacio
Catalana de les Neurofibromatosis. Ni los
Grupos de Ajuda Mutua «GAMs» de afectados y
familiares, Nos encontramos y nuestra amistad
hizo algfo que parecia imposible: Agrupar
afectados y familiares de las NF. Crear los GAMs
para después, poco a poco, fundar la ACNefi.
Hasta pronto.

Mercé esta en la Asociacion Catalana de las
Neurofribomatosis desde antes de su inicio. Es
una de las fundadoras del GAM Nefi (semilla del
ANBefi). Esta afectada por la Neurofibromatosis
2, ha persido la audicién, parte de la visién yse
desplaza en silla de ruedas. A pesar de su
presencia discreta en nuestros grupos de trabajo,
su dignidad y sus acertadas opiniones siempre
son esperadas y bienvenidas.

Publicaciones

o (Enfermedades Raras: Situacion y De-
mandas sociosanitarias», Coleccion Estu-
dios e Informes, Serie Estudios nim. 5, del
ODC del IMSERSO. Madrid, 2001, 241 péags.

¢ (Resultado Final», LipiA LEON ESTEBA.
Editorial Miguel Salvatella, S.A. Primer libro de

una afectada de Neurofibromatosis 2.
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Presentacion oficial de
Alianza de Familias de Von
Hippel Lindau

adrid.— La recién constituida Alianza de Familias de Von
M Hippel-Lindau (AEF-VHL), celebré su primera Asamblea

General el pasado 2 de diciembre en Madrid, en la sede de
la Fundacion ONCE. Asistieron cerca de cuarenta personas, la ma-
yorfa pertenecientes a ocho familias de afectados.

Se comenzd con una exposiciéon médica a cargo de la doctora
Karina Villar y, a continuacion, la presidenta de la Alianza, Jesusa
martinez, hizo la presentacion oficial de la misma, con un breve re-
sumen de todos los pasos seguidos hasta su fundacion en junio de
2001, y los objetivos alcanzados y metas propuestas de futuro. Se-
gio Grifell, miembro de una familia cubana, presenté el disefo de la
pagina web mediante la cual se pretende conseguir difundir el co-
nocimiento de la enfermedad a todos los paises de habla hispana.

Por ultimo, las diferentes familias se presentaron publicamente e
intercambiaron sus experiencias personales. Fue, segun los asisten-
tes, un encuentro entranable, una primera toma de contacto entre fa-
milias.

En la primera quincena del préximo mes, concretamente el dia
18 de enero de 2002, se celebrd la tercera reunion del grupo de tra-
bajo de la enfermedad de Von Hippel-Lindau, en el Centro Nacio-
nal de Investigaciones Oncoldgicas (CNIO) en Majadahonda. Orga-
nizada por la doctora Mercedes Robledo reunié a médicos de las di-
ferentes especialidades implicadas para impulsar el estudio vy la in-
vestigacion de la misma en nuestro pals, e invitd a participar a todos
aquellos médicos —especialistas 0 no— interesados en conocer
més a fondo esta patologia, considerada sindrome canceroso fami-
lias.

Direccion de contacto de Alianza Espanola de Familias de
Von Hippel Lindau.

e-mail: alianzavh@hotmail.com

Direccién postal: Plaza Platanos, 1, galeria 2, num. 8 ¢ 08207
Sabadell (Barcelona).

Sindrome de Sjogren:
@? queja ante el Defensor
del Pueblo

adrid.—El 3 de mayo pasado la Asociacién Espanola de
Sindrome de Sjogren recibia de las Sala 4 de lo

Contencioso Administrativo de la Audiencia Nacional un
auto por el que se desestimaba el recurso presentado por la misma
sobre temas relacionados con sus reivindicaciones asociativas.

La Asociacién que ha realizado un notorio esfuerzo para
hacer comprensible a la Administracién Sanitaria, Tribunales,
Organizaciones Sociales y opinion publica la situacién sanitaria
de los enfermos de Sindrome de Sjogren manifiesta su
impotencia y desaliento ante el fallo del Tribunal y lamenta con
indignacién el nulo o escaso apoyo recibido para enfrentarse
cada dia a un mas deteriorado entorno sanitario y una opinién
publica tan desinteresada.

En este contexto, AESS se congratula por el escrito del
Defensor del Pueblo por el que, a la vista de los distintos
informes recibidos por el Ministerio de Sanidad y Consumo, asi
como sus reiterados escritos manifestando la disparidad de
criterios, incluye su Queja en el informe correspondiente al afio
2000 que se presentara en su dia a las Cortes Generales.

Sin perjuicio de lo anterior, el escrito de contestacion
manifiesta las distintas competencias en el reconocimiento del
Sindrome de Sjogren como enfermedad cronica y severa a
efectos del reconocimiento de grado de minusvalia o de
incapacidad laboral.

La AESS se congratula de que esta Queja a la
Administracién Sanitaria haya sido admitida y se publique en el
Diario de Las Cortes Generales, siendo un punto de partida
para mejorar la atencién médica y social de los enfermos con
Sindrome de Sjogren.

Direccién de contacto: Asociacién Sindrome Sjogren
e-mail: PILAR.DELAPENA®@teleline.es / lire@.es
Direccién Postal: Cartagena, 99, 2.° B. 28002 Madrid.
Teléf. 902113188
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Breves -

® La Asociacién de
Afectados de Retino-

V Asamblea
Fectados de Ordinaria de
o Pigmentaria 2 1 ASEXVE

drid celebré el pasado
4 de octubre el Dia B

Mundial de la Retina.
Una de cada 4.000 per-
sonas desarrollard una
enfermedad de retina.
® Mil enfermos de Es-
clerosis Lateral
Amiotréfica (ELA)
denuncian que las au-
toridades sanitarias les
ignoran y han parali-

arcelona. (Cronica de José Cortés HERNANDEZ, delega-
do).—Componentes de la Asociacién Espanola de Ex-
trofia Vesical (ASEXVE), nos reunimos en el Hospital Uni-
versitario Sant Joan de Deu, Esplugues de Liobregat, Barcelona,
para participar a la Asamblea ordinaria y asistir a la charla ex-
positiva médica sobre la Extrofia y en la que el profesor Mora-
les alabd los objetivos de la Asociacion, subrayando la impor-
tancia de la concienciacion civil y de las autoridades y el pa-
pel que debe jugar en todos ellos ASEXVE.

Oftros temas tratados fueron las «Generalidades de la Ex-
frofia. Cierre por estudios y calendario del mismo. El papel de
las osteotomias», la «Reconstruccion de los genitales extemnos
en el vardon y en la hembra», los «Aspectos psicoldgicos. El
nino, el adulto y la familia», y ofros temas de gran interés para
los asistentes, y que contaron con eminentes expertos como el

A Exito

”*( del II Encuentro
SONE Anual

de ASEXVE

1 IT Encuentro Anual ASEXVE cont6
con una afluencia numerosa de publico,
afectados jovenes y nifios y familiares
que abarrotaron la sala prevista, tanto para la
Asamblea Ordinaria como para las charlas ex-
positivas médico/psicoldgicas. Encuentro que
fue un éxito también por lograr reunir a un
elenco de médicos, urélogos pedidtricos y psi-
cblogos, expertos punteros en el tratamiento de
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Propuestas de actuaciéon
de Enfermedades Raras

Por M.? JOoSE SANCHEZ MARTINEZ y JACINTO SANCHEZ CASAS

esde que la Asociacién Espanola de Escle-

rodermia, decidié ser miembro de pleno

derecho de FEDER vy elegirnos a nosotros
como sus representantes, hemos ido dando pasos,
convencidos de que inicidbamos un proceso que
necesitaba trabajo, constancia, mucha esperanzay
ningin desdnimo. Todo esto para garantizar la
equidad en el acceso a la Sanidad de un paciente
con una Enfermedad Rara.

Aun teniendo en cuenta que la realidad y pro-
blematica que provocan éstas enfermedades ha-
cen necesario, en gran medida, acometer solucio-
nes desde el ambito estatal e incluso europeo, esto
no nos exime de responsabilizarnos a nivel regio-
nal y local. Es més, es en lo cercano, en lo diario y
en lo posible de hacer por cada uno, donde vamos
tejiendo esa Red que haga factible mayores res-
puestas y soluciones.

Coon esta confianza nos hemos puesto a traba-
jar, desde mediados del ano 2001, en nuestra Co-
munidad Auténoma, Extremadura, dirigiéndonos
al méximo responsable de la Sanidad, el consejero
de Sanidad y Consumo, Guillermo Fernandez
Vara.

En una primera reunién, le hemos presenta-
do, aparte de algunas de las circunstancias especi-
ficas de las personas que padecen Enfermedades
Raras, qué es FEDER, sus objetivos, relaciones
con EURORDIS, IMSERSO, Instituto de Salud
Carlos III, Ministerio de Sanidad y Consumo, Co-
mité de Medicamentos Huérfanos, Universidad de
Barcelona (Facultad de Farmacia), Industria Far-
macéutica y Sociedades Médicas. También habla-
mos de las recomendaciones y Planes de Accién en
marcha a nivel de la Unién Europea.

Posteriormente, y convocados por iniciativa
del propio consejero, con una actitud muy recepti-
va y concreta, nos hemos vuelto a reunir, acompa-
nados por Moisés Abascal, presidente de FEDER.
Tras esta reunion, quedé claro que las E.R. nece-
sitaban un espacio en la Sanidad Publica Espano-
la, un reconocimiento explicito de su existencia y
peculiaridades y una dedicacién expresa de recur-
sos para la investigacién y estudios, para asi poder
acercarnos a esas personas que sufren por proble-

mas diagnésticos, terapéuticos y de seguimiento;
dada la falta de investigacién en E.R. y la falta de
informacion y formacién, tanto a nivel profesional
como social.

Por nuestra parte presentamos una serie de
propuestas para acometer algunos programas es-
pecificos sobre la realidad y problematica esboza-
da de las Enfermedades Raras, en ¢l 4mbito de
la Comunidad Auténoma de Extremadura.

Lineas de trabajo

Las lineas de trabajo abiertas, tras esta reu-
nién, y las consecuencias mas destacadas han sido:

B Respecto a un necesario Estudio Epidemiol6gi-
co sobre E.R. es en el ambito nacional donde
deberd llevarse a cabo, dado los posibles sesgos
en las regiones y que el sistema de codificacién
vigente en la actualidad s6lo codifica 198 E.R.
de las mas de 5.000 existentes.

B A nivel de Formacién, Informacién y Divulga-
ci6n sobre E.R. hay una decision clara de intro-
ducirlo en el sistema de Formacién que viene
ya funcionando dentro del ambito de la Escue-
la de Salud de Extremadura. En concreto, se
oferta y posibilita la realizacion, ya, de varios
cursos cortos especificos de E.R.

B En cuanto a Estudios Genéticos, se ofrece la co-
laboraci6n de los especialistas pediatra genetis-
ta que llevan realizando ya un trabajo exhaus-
tivo en Base de datos de nifios con E.R., Con-
sejo Genético, Unidad de Prevencién de Mi-
nusvalfas.

B En el ambito del apoyo al Asociacionismo, valo-
raci6n fuerte de su papel y abiertos a propues-
tas.

B Dentro de las cuatro lineas de Investigacion
que promovera la Consejeria el afio que viene
en la convocatoria propia que lleva realizando,
priorizard un drea de estudio de Enfermeda-
des Raras.

M Por dltimo, apoyo desde la Consejeria de Sani-
dad, a las propuestas e iniciativas que como FE-
DER, estan planteadas en los ambitos naciona-
les y europeos.

llf

Primera residencia integral
para enfermos

de Esclerosis Miultiple

adrid.—Espafia dispondra en un periodo no superior a dos afios de la primera residen-
cia para asistencia integral , médica, rehabilitadora y psicolégica de los enfermos de Es-

clerosis Muiltiple.

Segun la Fundacién Espafiola de Esclerosos Multiples (FEDEM), el centro estarad ubicado
en Vélez-Malaga (Malaga), en una parcela de 15.000 metros cuadrados cedida por el ayuntamien-

to de la localidad y tendra capacidad para cien enfermos ingresados.

—
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La Dlstonla
en Espana
a debate

Crénica de MoDESTO CASANOVA, delegado

avances en los tratamientos y la

importancia de la genética a la hora de su
clasificacion; y ademas, el funcionamiento del
Banco de Tejidos para investigadores, los
problemas de financiacién con los que cuentan,
la importante labor que realizan y la
importancia vital que tiene la donacion de
tejidos para el progreso de las investigaciones
actuales, fueron algunos de los temas tratados
en la VIl Jornada sobre Distonia en Espafia, que
tuvo lugar en Madrid el pasado 27 de octubre, y
a la que asistieron cerca de doscientas personas
en su mayoria enfermos de Distonia y sus
familiares.

Otros temas como la depresion y
concretamente las depresiones reactivas ante el
diagnéstico de una enfermedad como es la
Distonia y los sistemas de informacién sobre las
Enfermedades Raras fueron siendo tratados por
expertos en la materia como los doctores
Yébenes, Smith Avellaneda e Izquierdo, estos
dos dltimos del Instituto de Salud Carlos IIl.
También se presenté el portal en Internet,

con los diferentes apartados de los que consta,
asi como los programas de investigacién que se
llevan a cabo sobre Enfermedades Raras, y en
los que participa Espana. Se expuso también la
participacion de FEDER en estos programas.

El doctor Chacén expuso su trabajo de
investigacion realizado en tratamientos de
Distonias generalizadas con Baclofen Oral y
Bomba de Infusién Intratecal, tratamiento éste
utilizado como dltimo recurso terapéutico, tras
el fracaso de otras alternativas menos agresivas.
Finalmente la doctora Tejado, abogada de
Madrid, explicé las diferentes Incapacidades
Laborales existentes que se pueden solicitar a la
Seguridad Social y otros temas de caracter
juridico.

El acto inaugural de esta VIl Jornada sobre
Distonia en Espana corrié a cargo de Modesto
Casanova, presidente de la Asociacién y de
Ramon Sanchez-Ocana, periodista especializado
en Salud, quien manifesté su satisfaccion de
conocer al colectivo integrado en Alde, ofrecié
su apoyo, animando a todos a continuar
luchando juntos para mejorar la calidad de vida
de los afectados y sus familiares. M

I a Distonia en los Gltimos anos, los recientes

Direccion de contacto: Asociacién de
Lucha contra la Distonia en Espana.
Internet: www.distonia.org

e-mail: alde@distonia.org

Direccion Postal: Galileo, 69, 1.°
28015 Madrid.

Ademas de su labor asistencia, desarrollara trabajos de investigacion y estudio de la enfer-
medad. Oscar Fernandez, jefe del Servicio de Neurologia del Hospital Carlos Haya de Malaga,
y uno de los mejores expertos en Esclerosis Multiple, sera el director médico del centro.

Con motivo de la celebracion, el pasado dia 18 de diciembre, del Dia Nacional de Esclerosis
Multiple, la FEDEM record6 que en Esparia padecen esta enfermedad mas de 30.000 personas
con edades comprendidas entre los 20 y los 40 afios.

La imposibilidad de su tratamiento curativo para esta enfermedad hasta el momento y las im-
portantes secuelas que pueden provocar en su evolucion la convierten en una patologia altamente
invalidante, tanto fisica como emocionalmente. Sin embargo, segun esta Fundacion la terapia pre-
coz y combinada es clave en el control de la Esclerosis Multiple, puesto que existen ya farma-
cos que mejoran significativamente la evolucién de la enfermedad.

Por este motivo, la Esclerosis Multiple es una enfermedad cada vez menos invalidante y las
investigaciones médicas permiten vislumbrar posible soluciones para esta patologia.

Direccion de contacto: Asociacion Nacional de Esclerosis Multiples.
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zado las investigacio- ya mencionado profesor L. Morales, los doctores Rodo Salas,
nes. quien repaso las generalidades de la Extrofia Vesical, su origen
de anomalia embrionaria, su causa desconocida, su posibili-
dad actual de diagndstico prenatal y sin embargo sin imposi-
bilidad de prevencion o tratamiento previo.

No menos interesante y aplaudida fue la intervencion de
la doctora Pird Biosca, responsable del Servicio de Urologia Pe-
didtrica del Hospital Vall d’Hebrd, la del doctor Caffaratti Sfulci-
ni, urélogo pedidtrico de la Clinic Uro, refro y andoldgica Fun-
dacion Puigvert, y el doctor Cruz Martinez, psicélogo del Hospi-
tal Sant Joan de Déu.

Direccién de contacto: Asociacién Espanola de Extrofia Ve-
sical (ASEXVE).

la Extrofia que de forma transparente, magis-
tral y desinteresada ofrecieron sus conocimien-
tos, experiencia y disposicion personas a acla-
rar aspectos y dudas del complejo mundo de la
Extrofia. No olvidemos si compromiso con
nuestros seres més queridos, siendo también de
agradecer la perfecta organizacién de Joan,
Carmen, el trabajo desinteresado de la Asocia-
cién de Donas (Mujeres) de Esplugues de Llo-
Internet: hitp://extrofia.com/asexve. bregat y demas personas~ due h1c1ero¥1) que
e-mail: asexve@extrofia.com. nuestra estancia en Cataluna fuera también un
Direccion postal: Hemdn Cortés, 4, 4.° B « 28820-Madrid. éxito.

rAgenda——

B Symposium sobre Enfermedades
de baja Prevalencia en la Edad Pe-
diatrica, a celebrar proximamente
en Santander.

® Los enfermos de Es-
pina Bifida reclaman
su insercién laboral
en el Dia Nacional de
esta enfermedad. El
Ministerio de Sanidad
no reconoce esta mal-
formacién que afecta
a 4,5 de cada 10.000
nacidos, como enfer-
medad crénica.

M Congreso Europeo sobre Discapa-
cidad los dias 20 a 23 de marzo de
2002 en Madrid.
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Asociaciones
de FEDER

® Asociacion Andaluza contra la Fibrosis
Quistica.

® Asociacion Andaluza de Ataxias
Hereditarias (ASADAHE).

® Asociacion Andaluza de Lucha contra la
Leucemia «Rocio Bellido».

® Asociacion Andaluza del Sindrome de
la Gilles Tourette.

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

® Asociacion Catalana de Fribrosis
Quistica.

® Asociacion Catalana para la
Neurofibromatosis (ACNefi).

® Asociacion de Ataxias de Castilla-La
Mancha.

® Asociacion de Esclerodermia de
Castellon.

® Asociacion de Esclerosis Tuberosa de
Madrid.

® Asociacion de Huesos de Cristal de
Espaina (AHUCE).

® Asociacion de Lucha contra la Distonia
en Espana (ALDE).

® Asociacion de Nevus Gigante
Congénito (ASONEVUS).

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

® Asociacién Epidermolisis Bullosa de
Espaia (AEBE).

® Asociacion Espanola de Aniridia.

® Asociacion Espaiola contra la
Leucodistrofia (ELA).

® Asociacion Espaiola de Afectados
por Malformaciones Craneocerviales
(AEMC).

® Asociacion Espaiola de Angiodema
Familiar.

® Asociacion Espaiola de Déficit de Alfa-
1 Antitripsina.

e Asociacion Espaiola de Déficit
Primarios Inmunitarios.

® Asociacion Espanola de Enfermedades
Musculares (ASEM).

® Asociacion Espanola de Enfermos de
Glucogenosis.

® Asociacion Espaiola de Enfermos y
Familiares de Gaucher.

® Asociacion Espaiola de Esclerodermia.

® Asociacion Espanola de Extrofia Vesical
(ASEXVE).

® Asociacion Espanola de Familiares y
Enfermos de Wilson.

® Asociacion Espainola de Familias de
Von Hippel Lindau (AEF-VHL).

® Asociacion Espaiola de Porfirias.

® Asociacion Espanola de Sindrome de
Sjogren.

® Asociacion Espaiola para Investigacion
y Ayuda al Sindrome de Wolfram.

® Asociacion Hemofilia de Andalucia.

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

® Asociacion Sindrome de Apert.

® Associacié Catalana de Malats de
Huntington.

® Associacié Catalana de Osteogénesis
Imperfecta.

® Associacio d’afectat per Retinosis
Pigmentaria a Cataluia.

® Associacid d'afectats de Sirigomielia.

® Associacio de Lluita contra la Distonia
a Catalunya (ALDEC).
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ANUEL

CEMTRO DE
FIVESTIGACIO M
SORKE EL SMDRCE
DEL ACEITE TOXICD

Director del CISAT

OSADA,

«Lo importante, mejorar la calidad de vida
de los pacientes de E.R.>»

Madrid (entrevista Josg Luis
Rivas GuisaDO).

esde 1996, afio de su creacion,
D Manuel Posada dirige el Centro

de Investigacion sobre el Sindro-
me del Aceite Toxico que desde este
mismo afno le ha anadido al nombre el
término de «y Enfermedades Raras».
Este Centro, perteneciente al Instituto
de Salud Carlos Il (ISCIIl), es un
Centro Colaborador de la OMS y en el
que trabajan diez profesionales. Médi-
co especialista en Medicina interna y
epidemiologia, Posada lleva ya mas de
veinte afios dedicado a la investigacion
médica, y desde su etapa de especiali-
dad ha estado relacionado con las En-
fermedades Raras, concretamente
con la Esclerodermia. Y para mas, ha
conocido en sus propias carnes (un
hijo padecié un tumor poco frecuente)
la realidad y preocupacion de las fami-
lias, cuando uno de sus miembros es
victima de una de las muchas de estas
enfermedades.

Esto explica su compromiso para
un mejor conocimiento de lo que se
viene llamando Enfermedades Ra-
ras. Nadie mejor que él para hablarnos
del tema:

e EIISCIII es un Organismo Publi-
co de Investigacion por ley dependien-
te del Ministerio de Sanidad y Consu-
mo, nos dice él, siendo el Unico orga-
nismo encargado de la de investigacion
en Salud Publica dependiente del Esta-
do, lo que hace que su vocacion inves-
tigadora esté fuera de toda duda. De
hecho, la mayor parte de la investiga-
cion sanitaria que se hace en los distin-
tos hospitales del pais sale de los re-
cursos del Fondo de Investigacion Sa-
nitaria (FIS), agencia que también per-
tenece al ISCIII. Por lo tanto desde este
instituto no soélo se hace investigacion,
sino que se financia la investigacion pu-
blica en salud..

e Proyectos en cartera del CISAT,
relacionados con Enfermedades Ra-
ras.

FEDER

e | as E.R., en el campo del diag-
nostico, tratamiento, social, etc. se en-
cuentran en desventaja respecto a las
enfermedades mas frecuentes o croni-
cas. Dificultad que se ha sentido desde
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siempre, pero es ahora

dos a investigar las

cuando los enfermos
presionan a la UE, vy ‘
por extension, de los

paises miembros, el
nuestro entre ellos. Al-
gunos de ellos, Dina-
marca y Francia, llevan

Existe un Programa que pretende

atacar los graves problemas

con que se enfrentan hoy las E.R., programa
que después se va a desmembrar

en diferentes proyectos

E.R.y la otra parte, or-
ganizativa y estructu-
ral, que lo que preten-
de es crear redes para
grupos determinados
de enfermedades.

4. Y finalmente, el

mucho tiempo en esto;
ltalia comenzd con el
movimiento del Plan de Accién y Espa-
Aa poco después.

—¢Concretamente...?

—~Existe un Programa que pretende
atacar los graves problemas con que
se enfrentan hoy las E.R., programa
que después se va a desmembrar en
diferentes proyectos.

—¢ Cuales serian los pilares de
este Programa?

—La Informacion, la Formacion, la
Investigacion y el Cuidado del paciente.

1. La Informacién sobre E.R.
para lo que se ha puesto en Internet
una base de datos, donde existe infor-
macion sobre alrededor de 800 En-
fermedades Raras. Base de datos a
la que se quiere dar un caracter emi-
nentemente técnico. Sistema de infor-
macién que tendra que dar un paso
hacia una mayor accesibilidad.

2. La Formacion en el ambito de
todos los estamentos: profesionales de
la Salud, cuidadores, enfermos y fami-
liares. Para lo que se va a poner en
marcha un programa de formacion vy
actualizacion para médicos sobre E.R.,
para el cual se van a utilizar todos los
medios disponibles como folletos, cua-
dernillos, videos y por supuesto cursos
de presencia fisica, etc.

3. Lalnvestigacion, en la que ha-
bra que tener muy presente la parte
de los recursos econémicos destina-

5l CISAT Incluye
Enfermedeces
Reras

adrid.—El Ministerio de
IVISanidad y Consumo para
la ejecucion de actividades

de caracter investigador, cientifi-
co, técnico y docente cambia el
nombre del CISAT a Centro de In-
vestigacion sobre Sindrome del
Aceite Toxico y Enfermedades Ra-
ras («BOE», 11 de enero de 2002),
teniendo como objetivo garantizar
la atenciéon sanitaria de calidad y
aumentar el conocimiento sobre
la etiologia, epidemiologia y evo-
lucién clinica de las siguientes
areas:

1. Sindrome téxico como en-
fermedad Unica en el mundo, y

2. Enfermedades poco comu-
nes o de baja prevalencia, segun
directrices del programa marco de
la Unidén Europea.

Sus funciones son las siguien-
tes:

a) Investigar sobre las dulti-
mas causas Yy la patologia del sin-
drome del aceite toxico.

b) Evaluar la evolucion de la
enfermedad tratando de adelan-
tarse en el tiempo a la aparicién
de nuevos eventos clinicos no co-
nocidos de la historia natural de
esta entidad clinica.

c) Mejorar el conocimiento
sobre las enfermedades poco co-
munes o de baja prevalencia, me-
diante el fomento de la creacién
de una red de informacion cohe-
rente y complementaria, y el des-
arrollo de la investigacion epide-
mioldgica en esta area.

d) Impulsar la atencién sani-
taria de calidad y especializada,
aumentando la capacidad diag-
noéstica del sistema de este grupo
de enfermedades, disminuyendo
de esta manera el impacto sobre
la calidad de vida, que producen
en pacientes y familias.

e) Cuantas acciones y estu-
dios en materia de su competen-
cia sean precisos, como apoyo al
Ministerio de Sanidad y Consu-
mo, y a las Comunidades Auténo-
mas.
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cuidado del paciente
en el aspecto social,
sanitario, educativo, etc. Programas
que se quieren poner en marcha con la
colaboracion del IMSERSO, colabora-
cion que ya se ha plasmado en el Estu-
dio sobre Necesidades extra sobre
E.R. recientemente publicado.

—¢Podria detallar alguno de es-
tos proyectos?

—Uno de los proyectos es la elabo-
racion de Registros de Enfermedades,
identificando lo que ya existen y pro-
moviendo otros nuevos. Otro proyecto
sera la creacion de un Banco de Mues-
tras Biologicas y de ADN que se de
desarrollara en colaboracion con EU-
RORDIS.

—Otros proyectos previstos
para el préximo futuro...

—Estamos colaborando con dos
proyectos europeos: uno, el que dirige
el Instituto Mario Negri. ltalia, y que
esta relacionado con la formacion en
E.R., y otro, el que se lleva a cabo con
el Instituto de Salud Italiano, y en el que
colaboran nueve paises europeos, en-
tre ellos Espana, programa relacionado
con temas epidemioldgicos.

—¢Algo que anadir?

—Si, y es que es importante des-
mitificar que la investigacion sea en-
contrar genes anomalos de E.R. Esto
es algo necesario, pero en muchos
casos no suficiente.

Tampoco significa que investigar
sea encontrar medicamentos para to-
das las E.R. No se puede caer en el
error de poner todo el esfuerzo en es-
tos puntos, y dejar de lado que lo im-
portante es mejorar la calidad de vida
de los pacientes de E.R. Y eso hay
que conseguirlo desde diversos fren-
tes; la investigacion es importante,
pero hay que actuar también en otros
muchos campos. |




