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= ‘ ‘ MEDICINA

Se calcula que en Espana existen unos tres millones de personas afectadas por alguna de las mas de
5.000 enfermedades poco frecuentes. En el dia mundial dedicado a estas patologias, hoy domingo 28
de febrero, reclaman centros especializados que acorten el calvario que supone obtener un diagndstico

 LAS MAS RARAS
DE TODAS LAS
ENFERMEDADES

MARIA VALERIO

u caso es uno de los

maés raros dentro de

los raros. Belén, la

madre de Victor, lleva

escuchando malas

noticias desde que €l

nacié. Que si no veria,

ni oirfa, ni viviria de-

masiado a causa de

su diagnéstico: sin-

drome de Joubert. Tal

vez por eso decidié

movilizarse, formar una asocia-

cién, dar a conocer su caso en los

medios de comunicacién (como lo

hizo en el suplemento SALUD de

El Mundo en 2003) y rebelarse al

destino. Cualquier pequefo paso

es un logro y ellos, como los millo-

nes de afectados por una enferme-

dad rara en Espana, alzan la voz
en este 28 de febrero.

¢Se imagina tener que esperar

mas de cinco afios hasta que un

médico sea capaz de poner nom-

bre a su enfermedad? éSe imagina

el peregrinar de un especialista a

PUEDEN TARDAR DE CINCO
A 10 ANOS EN OBTENER
UN DIAGNOSTICO FIABLE

otro hasta tener un diagnostico pa-
ra sus sintomas? Esa es la expe-
riencia comun que comparten las
personas que sufren una de esas
patologias con nombre impronun-
ciable que afectan a dos o tres por
cada 100.000 habitantes.

Las cifras oficiales dicen que en-
tre un 6% y un 8% de la poblacién
mundial esté afectada por una en-

fermedad rara, unos tres millones
de espanoles que sufren alguna de
las 5.000 a 7.000 patologfas dife-
rentes de este tipo que existen
(neurodegenerativas la mayoria;
incurables, muchas de ellas).

Como Iliana, la madre de An-
drea (seis afios), una nifia de Ma-
llorca que sufre sindrome de Ta-
kayasu, una patologia vascular
mas propia de mujeres asidticas.
«El suyo fue el primer caso que se
diagnostic6 en Espana; ahora he-
mos localizado a dos nifios mas en
Granada y Sevilla, aunque con
afectaciones muy diferentes en ca-
da caso», explica esta madre cora-
je, que conocié el diagnéstico de
su hija a los dos dias de su cuarto
cumpleanos («hasta entonces era
una nina sana») y ya habla con
soltura de estenosis (estrecha-
miento) y otras palabrejas médi-
cas que le permiten asistir sin per-
derse a congresos médicos.

«Somos los grandes olvidados
del sistema sanitario», se lamenta
Isabel Campos, representante de
la Federacién Espafiola de Enfer-
medades Raras (FEDER). Su lista
de reivindicaciones no es larga,
pero si concreta: «Necesitamos
unidades de referencia con perso-
nal especializado, que permita
acortar el tiempo del diagnéstico
que ahora puede ir de cinco a 10
afos», asegura Campos. Y mas
ayuda econémica: «el 20% del pre-
supuesto familiar se destina a cui-
dar del paciente».

Lo sabe bien la madre de Victor
(nueve anos), uno de los seis casos
de sindrome de Joubert registra-
dos en Espafia segtn datos de FE-
DER. Los libros de medicina ha-
blan de alteracién respiratoria, ata-
xia (falta de coordinacién en los
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DINVESTIGACION

700 investigadores y 7,7 millones de euros.
«La inversidn nunca es suficiente», reconoce Francesc Pa- !
fau, director del Centro de Investigacidén en Red dedicadoa
estas patologias (Ciberer). Este organismo aglutina a mas |
 de 60 grupos de investigadores, en total, unas 700 perso-
{ nas dedicadas a estudiar las posibles causas (genéticasen |
i sumayorfa) de las enfermedades raras y tratando de descu-
i brir posibles tratamientos. Como la telangiectasia hemorra-
gica hereditaria, que gracias a un trabajo espafiol, ha conse-

, con Victor, cuyoe caso ya relataron en ELMUNDO en el afio 2003. / OSCARMONZON

guido la indicacién de un nuevo medicamento huérfano. i

movimientos), retraso mental, hi-
perinsulinemia, polidactilia (més
dedos de lo normal), problemas re-
nales... aunque Victor ha logrado
superar muchas de las pesimistas

predicciones que han ido haciendo
los médicos desde que nacié.
Desafiando todos los pronésti-
cos, Victor ya va a un colegio nor-
mal cuatro dias por semana y sélo

I

ahora empieza a conocer la otra
cara de las enfermedades raras, el
desprecio y las burlas de sus com-
paneros. «Se rien de él, y cuando
se pone nervioso se le acentlian las
estereotipias [movimientos incon-
trolados de la cabeza] y los tics», se
lamenta Belén, toda una experta
en conciliacion. «Sélo ahora em-
pieza a ver sus diferencias, pero
nuestro empeno ha sido siempre
que sea lo mas independiente posi-
ble y de momento no manifiesta
ninguna preocupacion, ni esta tris-
te. Es su normalidad».

Como lo es la de Juanjo (24
afos), uno de los 80 afectados por
el sindrome de Apert en Espana.
«Yo tomé conciencia de mi enfer-
medad a los 18 afios a raiz de un
articulo que leimos en el periédi-
co», relata desde su casa. «Lo peor
era el desprecio de la gente cuando
era nino, pero ahora soy feliz, ya
no me afecta tanto como antes»,
confiesa. Ser diferente no le ha im-
pedido estudiar enologia y trabajar
en un centro social en Aranjuez.
Alli vive, y también sale los fines de
semana con sus amigos. «éSiyo he
peleado por la normalidad, c6mo
no voy a ser coherente y dejarie
que salga como los demas chi-
€0S?», se pregunta su madre, Pilar.
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