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Enfermedades raras y olvidadas
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La ReMPS resalta el golpe que ha supuesto el coronavirus a la atención y el tratamiento de los pacientes durante 
el confinamiento y la pandemia H 60.000 cordobeses sufren algún tipo de dolencia con esta calificación

33 Lesh Nyhan 8 Manuel Perales y su hijo Adrián, en su casa, el pasado miércoles.

Mañana se celebra el Día Mun-
dial de las Enfermedades Raras, 
unos tipos de dolencias que afec-
tan a unos 60.000 cordobeses, la 
mayoría niños. Estas patologías, 
poco frecuentes, representan en-
tre el 6% y el 8% de la población, 
aunque se desconoce el número 
exacto de afectados, ya que no 
existe un registro oficial que 
aglutine a todos los casos, señala 
Francisco Ureña, presidente de la 
Red Española de Madres y Padres 
Solidarios (ReMPS). En Andalu-
cía, según cifras aportadas por la 
Consejería de Salud y Familias, 
existen unas 500.000 personas 
castigadas por unas dolencias 
que implican importantes reper-
cusiones en el ámbito psicofísico, 
familiar, laboral y económico, sin 
ningún tratamiento en muchas 
ocasiones y en el último año agra-
vadas por la pandemia. 
      Una de las familias cordobesas 
afectadas es la de Manuel Perales. 
Su hijo, Adrián, padece el Síndro-
me Lesh Nyhan, para el que consi-
guió, después de años de lucha, 
su entrada en un ensayo clínico 
en Madrid para el tratamiento de 
la enfermedad. Sin embargo, a 
los pocos meses de conseguirlo y 
a causa del covid-19, tuvo que de-
jar de viajar a la capital. «Una en-
fermedad que padecen solo 30 
personas en España» de los que 
28 se tratan en Madrid, indica Pe-
rales, que recalca que «ir allí hu-
biera supuesto hacer más prue-
bas» para lograr un avance. Por el 
contrario, ahora la situación está 
congelada desde hace un año. Su 
objetivo no es otro que el de con-
seguir un medicamento huérfa-
no (no aprobado por la EMA, 
Agencia Europea del Medicamen-
to, para su comercialización, pe-
ro sí para administrar a un pa-
ciente) para Adrián. «Por lo visto 
se lo habían puesto a algunos ni-
ños, pero todos no son iguales y 
no todos los niños reaccionan 
igual», explica el padre, que ade-
más se queja de que «no nos han 
dicho nada, que no se puede que 
está todo parado y que no vamos 
a Madrid», de ahí que reclame 
que «tengan el medicamento, 
que abran las provincias o que 
haya un transporte específico pa-
ra Adrián para que lo puedan mi-
rar allí». Lo más doloroso para 
Manuel Perales es que su hijo na-
ció en el 2014 «y en el 2017 me en-
tero de que había un medicamen-
to para mi hijo desde el 2010». Pe-
rales asegura que «ningún médi-
co me informó de ello y es cierto 
que puede afectarle más o me-
nos, porque no a todos los enfer-
mos les sienta igual, pero la cues-
tión es que me lo den y probarlo. 

quieren mucha rutina, así que du-
rante el confinamiento no hubo ni 
logopeda, ni psicólogo, ni maestro, 
ni nada», relata Gallardo. «De golpe 
y porrazo se encontró en casa y sin 
rutinas, por lo que empezaron las 
autolesiones, las frustraciones, to-
do se le acentúa muchísimo más», 
además de la obligación de quedar-
se en casa, especialmente dura pa-
ra niños con esta enfermedad. Du-
rante el confinamiento y no en po-
cas ocasiones a lo largo de la pande-
mia ha tenido que hacer «de psicó-
logo, de logopeda, de maestro, etcé-
tera. Sin conocimiento de muchas 
cosas», porque «no es lo mismo un 
profesional que una madre y ella 
no entiende que la obligue a hacer 
algo que ella no quiere». Otra con-
secuencia de la pandemia ha sido 
la cita anual con su neuropediatra. 
«No la ve desde el verano del 2019 y 
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médico. Además, recalca que 
«muchos de los especialistas en 
estas enfermedades están fuera 
de Córdoba, por lo que las restric-
ciones de movilidad han afectado 
también a los tratamientos», que 
se han quedado estancados. El hi-
jo de Ureña sufre Síndrome de 
Duchenne y al igual que Perales 
también lucha por un medica-
mento huérfano. «Ahora con el 
covid se habla mucho del dere-
cho a la salud y, sin embargo, a 
mí la Administración andaluza 
me deniega un medicamento 
que hay, que está aprobado en 
EEUU para uso compasivo, pero 
se esconden y lo demoran, por lo 
que nos tenemos que meter en 
juzgados para que nos lo facilite 
un tribunal. ¿La salud no es para 
todos?», se pregunta. 

Reclaman protocolos 
En España hay tres millones y 
medio de personas afectadas por 
alguna enfermedad de las deno-
minadas raras, es decir, que la pa-
decen una de cada al menos 
2.000 personas. Ureña reclama 
«que haya protocolos preestable-
cidos» para atender a este tipo de 
pacientes y que sean enviados a 
los centros de referencia, a los au-
ténticos especialistas, estén don-
de estén. También exige un aspec-
to que ha empeorado durante la 
pandemia. «Los informes que ha-
cen los especialistas han de ser 
periódicos, no puede ser que para 
algo que se ha de hacer con el pa-
ciente el informe sea de tres años 
antes, porque en ese tiempo el pa-
ciente ha perdido capacidades», 
ya que se tratan en su mayoría de 
enfermedades degenerativas. 

También recalca la importan-
cia de la enfermera de enlace. «Es 
muy importante», aunque vuelve 
a la relevancia de «la red de proto-
colos», porque «el sistema no in-
dica ni informa de las posibilida-
des de recursos que hay, porque 
claro, si usas muchos recursos, 
gastas mucho», denuncia. Ade-
más, «los problemas se han agra-
vado por el coronavirus sustan-
cialmente. Se han retrasado ope-
raciones y las patologías se han 
agravado», explica, por lo que 
«con este tipo de enfermedades 
pasa algo parecido: al no ser vis-
tos por los especialistas, pues por 
ejemplo, le puedes estar dando 
un nivel de oxígeno que no le co-
rresponde», porque el problema 
de las enfermedades raras es «que 
evolucionan» y el sistema «no se 
adapta a esa evolución», remarca. 
Finalmente, Ureña reclama «in-
vestigación» y mayor agilidad en 
la Administración. «Con mi hijo, 
la Administración tiene tres me-
dicamentos para poder adminis-
trarle, pero se hace la sorda», de-
nuncia. H

A causa del virus «el 
sistema de salud 
retrasaba la cita o 
directamente no la 
daba», dice Ureña

actualmente está cancelada hasta 
nueva orden», denuncia Antonia 
Gallardo, que también reclama 
que, vía telefónica, «no tiene un se-
guimiento» como es debido por 
parte del profesional que corres-
ponda. «Después de cuatro meses 
me dieron la cita con el oftalmólo-
go pero ella, debido a su enferme-
dad, no colabora. Fuimos para na-
da y el oftalmólogo me avisó de 
que cualquier revisión que haya 
que hacerle tendrá que hacerse 
con anestesia general». Así, la situa-
ción existente antes de marzo del 
2020 estaba ahí, pero durante la 
pandemia se ha acentuado esa sen-
sación de «abandono», que trans-
mite Antonia Gallardo. 

Son tan solo dos casos de los 
60.000 existentes en Córdoba. 
Francisco Ureña denuncia que en 
la pandemia «ha habido mucho re-
traso en el seguimiento de las fami-
lias. El sistema de salud o retrasaba 
la cita o directamente no te la da-
ba». El presidente de ReMPS relata 
que «no podíamos acudir a los cen-
tros hospitalarios, ni salir a la ca-
lle» con la importancia que tienen 
en estas enfermedades «la inspec-
ción física» por parte del personal 

33 Antonia Gallardo tiene una hija, Jimena, con 
Síndrome de Kleefstra.

33 Francisco Ureña, presidente de la ReMPS y padre de un 
niño con Síndrome de Duchenne.

Me tuve que enterar a través de la 
ReMPS y nos debían haber dado la 
opción de elegir», lamenta. Ade-
más, Perales reivindica que ve 
«bien que la gente luche por el cán-
cer o por el coronavirus, pero ¿nos 
olvidamos de las demás enferme-
dades? ¿No existen? Vamos a se-
guir investigando, que hay chiqui-
llos que también tienen padres, 
hermanos y abuelos», recuerda. Fi-
nalmente, el covid-19 le ha genera-
do situaciones absurdas. «La enfer-
medad de mi hijo, sin verlo actuar, 
¿cómo se va a recomendar nada? 
Necesita de presencia física», algo 
vetado hoy en día aún por el covid. 

Un año perdido 
«No se puede contar con el sistema 
de salud», afirma sin dudarlo Anto-
nia Gallardo, que, como botón de 
muestra, cuenta que «en febrero 
del 2020 eché los papeles para que 
revisaran la minusvalía» de su hija, 
Jimena, afectada con el Síndrome 
de Kleefstra. «Estamos a febrero del 
2021 y aún no han llamado, así que 
este año también es perdido». Ese 
«también» lleva aparejado que el 
2020 no ha sido nada fácil debido a 
la pandemia. «Este tipo de niños re-
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