-nfermedades | rara
mucho por descubrir

de tres millones de espanoles la sufren. Te ensefiamas como

conocerlas y donde tratarlas. ror Sonia Garde | llustraciones—> Manelo Hidalgo

FF Albireseo, hidrocetaba,

leucodistrodiz, mastootosis
son alguncs eEmplos
de las cerca de 7000
enfermedades regisiradas
por la Organizacion Mundial
de la Salud [DMSi come
raras yoque afectana 25
rmillones de suropeos. Su
incidencia es muy baja
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10.000 habitantes, lo giue
difeculta Las investigacionas
ashre posibles tratarmientos
Estas enfermedades pusden
manifestarse a cualgueer
edad, sungue el 75% s&
desarrolla &n la infancia. Y &
pesar de gue |3 mayoria san

cronicas, degenerativas, muy

QIECapacilantas y sin Curarsan,

o afectados noreciben |a

suliciente ayuda Para palisr
ests situacian, la Federacion
Eiﬂﬂﬁ-'al.ll @ Enferrmaaades
ha salicitado up paclo de
Estado para garantizar la
integraceon sooial, sanitaria,
educativa y l=boral de los mas
de yres millones de eapafioles
fue las sufren. Masint

02 181 725 y ervwiaw,
enfermedades-raras.or 0 M




® EL 75% de las enfermedades raras se desarrolla en la infancia. ® La mayoria de estas 7.00(

Algunas de las mas comunes...

Sindrome

de Marfan

® ;0uee=T5a trata de una
enfermedad heraditans rara
el tejido comuntig, gua
produce tanos en muchos
drganos, sungque sobre

todo akecta al esquelato,
pulmanas, ojas, corazon

y ¥RS0S Sanguinens. Se
caraclenza por fenar una
talla superior a la media y
malformaciones gseas.

# Mumero de alectados.
Cercade 12,000 en Espania.

# ;Comoseirata?los
problemas visuales se
deben corregir cuanto aptes
¥ 52 tiene que preverr el
desarmillo de ls escoliosis.
Para disminuir [a tensidn
hermadindmica sa usan unos
farmacos [beta blogueantes)
que raleritzan 3 evelucson
de la dilatacidn de 13 sorta
Cuando el dadmetro adrica
supera los onco centimetros
gsta ndicada 3 crrugia
COTECLon.

# Centros de referencia,
El Hospital Universitario
Doce de Octubre [Madnd) ¢
¢l Hospatal Liniversitario Vall
d Hebrin [Barelona)

# ;Ddnde informarie?
Asociacidn de Alectados
del Sindrome de Marfan de
Espana, G/ San Agatingels,
i, bajo ixda, Allcante Tell:
QL5814 1580y
watmartasima.org. ' en
el Sisterma de Informacsin

sobre Enfermedades Reras
|SIERE], dependiente del
Imetituto de Salud Carlos (i
lnttpfiersciesier]

Esclerosis
tateral
amitrofica

& ;0ud es?Se rata

de una enfermedad
neurndeganerativa que 58
caracteriza por una gtrohia
progresiva do todos los
micscudos del organisma,
excepto del corazon y la
musculatura gue controls

la motilidad de los aios v los
eslinteres

# Nimero de afectados.
Su prevalencia es de cinco a
nueve alectados por 100.000
habitantes. En Espana se
ca3iculs que afects a unas
6,000 persanas,

® :Como se rata?MNo
exisia ninguen fratamienio
curatnvg, sin embargo,
TECIEnies sestubrimienios
de deterrminados lactares
de cracymaenta neuronal y

']

de agentes blogueantes del
glutamata han mosirade
cierta elicacia en detener
ls progresion de s
enfermedad. Los pacientas
s pusdon benaficisr de

|a lisioterapia para ewitar
las complicationes da la
debilidad muscular

# Centros de referencia
Los hospitales madniefios
Carios I, Gregorio Marafitn
La Faz, Doce de Octubre y
Clirden San Carlos disponen
de Unidzdes especificas para
&1 tratarmeenio,

# ;Dénde informarte?
Asoceacion Espanola

de Escleross Lateral
Brmiotrofica. [ADELA]
CfEmilia, 51, Madrid. Telf: 91
I3 Myen
wwwadelaweb com

Fibrosis guistica
#® ;Oué es? También
concoida como
MUCOVSCIIYSIS, 85 una
enfermedad hereditaria rara
gue suele alectar al sistema
respiratono, ol pancreas v o
las glandulas sudor|paras.
Suels comenzar en la
infancia ¥ 8 caracieniza por
|a presencia de miacciones
respratorias cronicas,
insuficiencia pancreatica y
afectacide de hegade v bazo.

# Numere de aloctados.
Suincidencia en Espania es
de uncaso por cada 2.500
perSonas, meninas gue una
de cada 25 habitantes son
portadores sanos
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# ;Comose trata?la
terapia se fundaments en
COrSEgUlr una nutncion
adecuada, en utilizar
medicamentss contra la
inkeccion g mflarmacidn
MEShiIratonas y én reatizar
con requisridad frsioterapea
respiratona con ol objetve
de fortalecer la musculaturs
del torax para prevenir
deformidades. En un astadio
muy avanzado exiete |2
posibilidad de realizar un
trasplante pulmonar yio
hepaticn

# Centros de referencia.
Hosptal Universitario La Fe
[Valencial, Hospital Reina
Saofin [Cérdabal, Hospital
Ramén y Cagel (Madnd),
Hospital San Joan de Deu
|Barcelonal, Hespital Virgen
de las MNieves |Granadal, entre
otros,

# ; Dénde Informart=?
Federacion Espafiola Conira
|a Fibrosis Oudstica, C) Dugque
e Gaeta, 58, 14° Valenca
Talf.: %6331 8200y en

vy fibrosisguistica omg

Esclerodermia
# DueesTla
esClerodenmia incluye

un grupo heteroganeo de
patningiss que tenen en
comun el endurecimiento y
&l adelgazampento cutaneno.
La esclernsis sistémica es
ura enfermedad crinicsy
cof frecuencia progre<iva
que afects al sistema
autommuneg, & la pared de
los vasos sanguineos y al

5 I3ATT A T34
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atologias son cronicas, degenerativas y no disponene de tratamiento efectivo.

tejicha conectivg, La dificultad
para tragar y para resperar, [a
pérdida de pesoy las ulceras
& los dedos son algunos de

los sintormas prnopales.

& Numero de afecimios
Tiene una prevalencia
estimada de tres por cada
10.000 habitantes. Afecta
de tres @ Cinco Yeces masa
rmujeres gue a hombres.

#* ;Como se tratan?
ALngLEE N Sxstes un
tratarmients curstivo para
esta afeccion, durante los
lirmos afos AUMEsas

terapaas [ankiinflamatonios y

antiacidos, entre otros| han
demastrado su eficacia en

algunas manifestaciones de

la enhermedad. Asimisma,
practicar ejercco fisico
regults beneficioso para
prevenir las deformedades
articudares.

# Centros de referencia.
Hosptal Vall o Hebron
|Barcelonal, Hosgpital Climco

San Carlos (Madrd] v el
Hospial Doce de Octubre
[Madrid] han hecho estidios
gspecifions sobre esta
enfermiedad

& ; Donde informarte?
Asaciacidn Espadoln de
Esclerodermia, Cf Rosa
Chacel, 1. Las Rozas [Madrd).
Tell: %1 710 32 10 v &n www.
esclermdermia.com.

Enfermedad

de Huntington

# ;Oue es? Es-una patologia
neurologica que pertenece

al grupo de las demencias
Caonsiste en un trastormo
hereditario, progreshamente
degenerativo del sestena
nervicsd ceniral, gue se
manifiests en la vida adulta

y que se caracheriza por
mgirnientos involuntanos
del misculn, slteracones del
comporiameenio y demencra.

# Numero de atectados.
Esta patologia afecta a una
de cada 10000 parsoras,

shpnca rras frecuents en la
raza blanca y s predileccion
de senn

& ;Comase trata? En

1@ actualidad no existe
tratamiento curativo o que
pueda detener el avance dela
enfermadad, s bien existen
algunos farmacos Utiles
parcealmente para el control
de ciertos sintemas, cormao

\a depresion, laapatiay la
writabilidad,

# Centros de refarencia.
Hospital Clinic [Barcelonal,
Fundacitin kménaz Diaz
|Madrid]. Hospital Virgen
de la Macarena |Sevilta),
Haespital Virgen del Camina
[Mavarra) y Hospital La Fe
[Walanecial, entre otros.

# ;Donde informarte?
Asoriacion de Corea de
Huntington Espaniala.

C/f Fray Junipen Sarra, 23.
Barcelona. Telf- %3 555 33 54
¥ =n mtemet:

wisnwd - huntingion, o M

=4
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Sindrome
de Apert

L Es uma
enfermedad heredilaria
rafa caractorizada por
malfermacionas en
craned, Carn, mangs

¥ pies, ademas de
diversas alleraciones
funchonales, que varian
mucho de un enfermao

a oo,

-

La Imcidencia
e euts pnfarmodad
esde 1.2 por cada
100.000 nacidos vives.
En Espana hay unos 80
anformos.

L El
tratamienio quirurgico
debe ser precor. anies
de los seis meses, y
liene La finalidad de
descomprimir ol espacio
Intracraneal, mejorar
la funcien respiratoria
¥ permitic of desarrollo
nmormal de tas distintas
areas cerebrales

L
Mo hay en

Esgafia.

-

Asociachon Macianal
Sindrame de Apert. Cf
Lisls Brifas, 19. Bilbao,
Tell: 94 442 I8 38y an
WWWaNSapert oy

T &P A Fs
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Sindrome
de Joubert

L Setrata
de wna enfermedad
neurclégica congenila
miuy rara, gue implica
una malformacion

del mesencifalo y del
cerebelo. Adomas,

s caracteriza par
alleracion respiralor,
fallo &n los rinones ¥
retraso menlal

En Espaiii
&2 han diagnasticado 12
Cas04

[
Ho hay una lerapmn
curativa, E1 seguimianto
multidiscrplinario
permile organizar
eulrategias de apoyo

¥ lratamiento mas
adecuadys, gue puodan
incluir el uso de
resiracion meciEHcs
asistida

kL
Mo hay en
Espafia.

-

Azoclacion Espanola del
Sindrome de Joubert,
C/ Pablo Meruda, 98, 67
B. Madrid. Tell.: 91 778
22 B4 y en mternet an:
hitp/fwibis.ono.com/
sindrome_joubert/,

] - & b a
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# Raul Gonzalez, Belén Rueda e Isabel Gemio, apadrinan varias fundaciones.

Famosos solidarios que dan la cara

Fundacion
Isabel Gemio
¥ APOYOA LA
INVESTIGACION

Lleva unos meses de
andadura con un (nico
objotwe: syudar a los
enfermms de detrofias
musculares y otras
enfermedades raras que
Denen s unica esperanza
puesta én (a mestigacion.
Can un hijp sfectado, la
penodists leabel Gemio
decidid poner en marcha este
proyectn para acelerar
conoclmients en los aspectes
biologicos, Tsiopatologicos,
genaticos o terapsulicos
que puedan incidir en &l
desarrotla y la apticackdn de
rratamientos a los enlermos.

# Laenfermedad,

Los problemas
neurmmusculanes son
afecciones geneticaments
determinadas, que producen
debilidad muscular
progresiva y una elevada
maortalidad a los patientes
gue las sulren, con frecuencia
nifies. Exsten centenares de
estas patologias. Ladistrofis
miuscutar de Duchenne, la
mitanica de Stainert v 1as
de canfuras son (35 mas
frecuentes v las mas graves.

# ;Comosetrata? Se
estian consiguientdo

avances importantes en

|a irvestigaciin genética

i #n la adrministraciin de
determinados lSrmacos,
pero todavia no existe una
terapa curativa efectiva para

L mayoria. La fissolerapia o
cirugia oriopédicaayusdan a
mejorar La salud del paciente

# ;Dénde Informarte?
Tell: 71 11031 58 ¢ &n www.
fundacionisabelgermio, com,

Asociacion
espanola contra
la leucodistrofia
JF CONTRAEL
AISLAMIENTO

El jugadar de fithol del Real
Madrd Rall Gonzslez
Blanco es el padrino de
honor de ests asociacion
Una entidad que (rabaja para
potenciar la imestigacitn.
Asimismao, ofrece a los
enfermos informacion sehre
terapias, ensayos clinicos,
centros de referencia y
promueve actidades

de formiacion entre los
profesionales.

# Laenlermedad, Las
leucodistrofins son patodogias
geneticas que destriyen Lo
mieling |sustancia blanca
que recibre les nervios|

del sisierna nervioso. Eslo
tavorece La pardida del
mimamienta, del equilibrio,

de L2 visidn, del oido, de ta
palabray de la mémona,

# jComo se trata? Las
terapaas especificas son
imexrstentes. Por esn, los
cuidados & cenlran an el
tratamienio de los sintomas.

# ;| Dénde informarte?
Manued fzana, s/in, Madrid.
Tl 71 297 7569 v v,
elagspana.com.

Fundacion
menudos
corazones

JF DENTRO Y FUERA
DE LOS HOSPITALES

La actriz Belén Ruedaesla
madiina de honor de esta
fundacion, cuyo objeino

es facilitar el desarrollo
integral y la mejora de la
calidad de vida de los nifcs
¥ jvenes g padecen
cardhopatias congenitas
Entre sus actiwdades,
destaca el apoyo peicolégicn,
pl alojamiento gratuito pare
a5 farnilias que tengan qus
desplazarse 3 Madrid, asi
cama la organizacian de
CAmpamentos de verana v
juegas en los hospitaies.

# Laenfermedad. Las
cartieopatias congenitas son
lesiones enatdmicas de las
camaras cardiacas, de los
tabigues que las separan o
de las vabwulas o tractos de
sabida. Se estima gue pusden
wlectar a unes ocho de cada
il nifios macidos en Espania

# jComosetrala?la
deteccion se llava a cabo
e los prirero dias de
vida, de forma que ds
forma precos se puede
planificar el tratarmeente. La
mavnria de estas patologias
son susceptibles de una
correccidn tolal o casi
definitna.

% ;Dinde infermarta?
C/ Aldesangil, 19. Madnid.
Telf: 91373 67 46 y www.
menudoscorarones.org.

Fundacion
contrala
hipertension
pulmonar

& Centros de ayuda para
sfectados. Los cantantes
David Bustamante, Merche
y &l grupos Melocos, esi
como deporiistas come
Gutl y Javier Castillejos
son algunos de los rostros
famosos que han mostrade
sis apoyo a la Fundscian
conira la Hipertension
Pulrmonsr. Su principsl
abjetivi &8 promaover ia
insarcidn \abaral y mejorar
la asistencia socual y
sanitaria de los afectados.

# Laenfermedad. La
hipertension pulmonar

s& dobe al aumento de La
presion en las arterias

de los pulmones. Esto
favnroce ol endurccimianto
y el esirechamiento de los
VEsos Sanguineos, con &l
consecuente debilitamiento
del corazon,

#® ;Como se trata? Las
IBrapias on este casos

s6lo sirven para paliar la
entermedad y son pars

toda Lavida. Se basan en el
emploa de anticoagulantes.
vasodilaladores y axigena
para disminuir ol desarrotlo
o enaguios de sangre ¥
risducir [ carga do trabajo
del corazon. Existen otras
positilidades médicas

¥ quirlrglcas como ol
trasplante de pulmén y
COFEINn, &N caos exiremos.

# ;Dénde informarte?
En el tall: 607 56 22 24
y om www fichpues.
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