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CIFRAS ESTIMADAS POR LA FEDERACION ESPANOLA DE ASOCIACIONES DE ENFERMEDADES RARAS

32.000 ninos sufren en Coérdoba una
enfermedad rara, el 65% invalidante
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mensuales a tratamiento y otros gastos asociados
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crodisostosis, afibrinoge-
nemia familiar, sindro-
me de Ambras, sindro-
me de Wiskott Aldrich;
Xeroderma Pigmentoso, sindro-
me de Zollinger Ellison, sindro-
me de Wilkie, enfermedad de
Wolman... y asi hasta 7.000.
Hablar de enfermedades raras
supone adentrarse en el mundo
de lo desconocido, un océano in-
conmensurable de preguntas sin
respuesta por el que actualmente
navegan mads de 40.000 cordobe-
ses, entre un 75y un 80% de'ellos
ninos, segin la Federacion Espa-
nola de Asociaciones de Enferme-
dades Raras, unos 32.000 solo en
la provincia. Para avanzar en ese
mar de dudas, en el que los médi-
€os, en ocasiones, no son de gran
ayuda, los padres de los meno-
res afectados llevan afios buscan-
do apoyo en otros que pasan por
lo mismo y constituyendo asocia-
ciones. La Red de Padres y Madres
Solidarios aglutina a muchas de
estas entidades, impulsoras del
Congreso Andaluz de Enfermeda-
des Raras de este fin de semana
en Cérdoba. Segtin su presidenta,
Rosa Garcia, la realidad a la que
se enfrentan las familias es muy
“dura. «La atencién que recibimos
depende en gran medida del pro-
fesional gqife nos toque y de la
suerte de que realice la prueba
adecuada lo antes posible», expli-
ca, «por eso lo normal es que el
diagnéstico llegue con un retraso
medio de siete afios desde que la
enfermedad debuta». A veces du-
ra mds. «Tenemos un caso de una
persona que lleva 18 afios diag-
nosticada como enfermedad de
Huntington y hace menos de un
mes le han dicho que no era eso,
que es otra cosa», explica Garcia,
«los médicos dan palos de cie-
go y muchas veces somos 10s pa-
dres, que no dejamos de buscar
informacién, quienes les tene-
mos que orientar». Se estima que
existen entre 5.000 y 7.000 enfer-
medades raras con nombre, cada
una con sus variantes. Ademads,
el 65% son graves e invalidantes,
pero los fondos destinados a in-
vestigacion son insuficientes y
menguantes, por lo que, «<una
vez diagnosticados, los enfermos
tan solo reciben medicacién para
paliar los sintomas, si no parches
al dolor, la inflamacién...», expli-

ca Garcia, que se queja ademas
de la falta de un registro nacio-
nal de pacientes (de momento,
solo existe uno andaluz) o un sis-
tema de intercambio de informa-
cién eficaz que evite que los en-
sayos clinicos se cierren porque
no sea posible localizar a pacien-
tes con la enfermedad. <A mi me
llaman muchas veces para pre-

La Red de Padres Solidarios ha recaudado mas
de 95.000 euros para proyectos de investigacion

LAS mZ_nm_N_Sm—U>Umm RARAS se definen por su escasa prevalencia.

Significan que existen menos de 1 caso por 2.000 habitantes, pero como existen
unas 7.000 patologias conocidas, afectan a un numero importante de personas.

guntarme si conozco a alguien
con tal o cual patologia porque
quieren hacer un ensayo», expli-
ca, «apenas se investiga y caando
se hace no se puede desaprove-
char». Hay que investigar cuanto
mads mejor, insisten. «Estudian-
do la gripe se encontr6 la vacu-
na del VIH, unos descubrimien-
tos llevan a otros, pero si no se
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para la Atencion a Personas con
Enfermedades Raras es Rafael
Camino, coordinador ademas
de la Unidad de Neuropediatria
del hospital Reina Sofia, quien
ha admitido las dificuitades que
existen actualmente para co-
nocer cuantas personas estan
afectadas por estas enfermeda-
des, cruzar datos y tomar medi-
das en funcion de cuales tienen
presencia en Cordoba. «No po-

enfermedades raras se dan en

| tenemos registros de un name-
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pacientes de la provincia, pues |
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ro relativamente escaso de las
enfermedades», ha dicho Cami-
no, «en el Registro Andaluz de
Enfermedades Raras se inclu-
yen datos de unas 76 enferme-
dades o grupos de enfermeda-
des raras, aunque actualmente
estamos trabajando con el Mi-
nisterio de Sanidad y el resto de
comunidades autonomas para
impulsar los registros, de la ma-
no del Registro Estatal de Enfer-
medades Raras, que permitira
avanzar y armonizar la informa-
cion de las distintas comunida-
des, que son las que aportaran
los datos al Ministerio».

investiga, cada vez habrd mds ni-
fios que enfermen sin posibilidad
de cura», lamenta otra madre. To-
dos los padres de ninos con enfer-
medades raras coinciden en que
«la investigacién es la clave para
avanzar tanto en el diagnéstico
como en el tratamiento», por lo
que llevan afios recaudando fon-
dos para este fin. Hasta la fecha,
mds de 95.000 euros se han en-
tregado a la Fundaci6n de Isabel
Gemio para distintos proyectos.
«La gente no se da cuenta de que
hay tantas enfermedades raras
diferentes que en conjunto afec-
tan a un nimero muy elevado de
personas y que cualquiera pue-
de verse afectado», sefiala una so-
cia de la Red. E1 80% de las enfer-
medades raras son genéticas, por
lo que contar con pruebas diag-
nosticas es fundamental ya que
permitiria prevenir que nazcan
nifios afectados por enfermeda-
des muy graves. «Si mi hijo tiene
una enfermedad genéticay no se
hace 1a prueba a toda la familia,
{qué pasa si tengo otro hijo o si
mis hijos tienen hijos? ¢No esta-
mos promoviendo que nazcan
mads nifios enfermos que tendrdn
una calidad de vida infima por-

que no se destinan recursos a cu-
rarlos?», se pregunta otra madre.
Otro problema al que se enfren-
tan las familias es el elevado cos-
te que suponen los tratamientos,
a los que se destinan mds de 350
euros mensuales. Segiin la Fede-
racién Espafiola de Enfermeda-
des Raras, «el 20% de los ingresos
anuales de cada familia afectada
se destina al coste del diagnésti-
¢oy el tratamiento». A los fairma-
cos se suman gastos de transpor-
te, asistencia personal y adapta-
cién de lavivienda. - -

Rosa Garcia, presidenta de la

red y madre de un nino con sin-

drome de Duchenne, reclama
mas inversion en los llamados
farmacos huerfanos. aquellos que,
pese a responder a necesidades
desalud publica, la industria far-
maceutica no desarrolla por razo-
nes lnancieras, ya que van desti-
nados a un reducido grupo de pa-
cientes. gzcn.:om padres no saben
que hay medicamentos parala en-
fermedad de sus hijos, a veces por-
que el médico que les atiende 1o
desconoce y otras veces porque
S0m muy carosy, salvo que ellos se
imformen y los pidan, se les oculta
qiic existens, anrma. =




