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La formacion especifica mejora
el diagnostico y el tratamiento

El didggnostico precoz y el tratamiento acertado son pilares imprescindibles para conseguir que
la atencién sanitaria rendunde en la calidad de vida de para los pacientes de enfermedades raras

= La Consejeria de Sanidad y Con-
sumo de Extremadura, la Escuela
de Ciencias de la Salud, en cola-
boracién de la Delegacion Extre-
mena de Enfermedades Raras, or-
ganizan cursos dirigidos a profe-
sionales de Atencién Primaria y
Especializada interesados en es-
tas patologias con el fin de orien-
tar hacia la sospecha diagnoéstica,
seguimiento del paciente y ulti-
mos avances en el tratamiento.
“Abordaje multidisciplinar de las
enfermedades neuromuscula-
res”, celebrado en octubre, y
“Diagnostico y tratamiento de las
enfermedades del adulto de base
genética”, en noviembre, son al-
gunos de los cursos organizados
por la Consejeria de Sanidad y
Consumo.

Esta formacion facilita al profe-
sional un abordaje integral que
permite mejorar la calidad de vi-
da del afectado. Ademads, mejora
la identificacién de sintomas y
signos para el diagnostico, esta-
blece criterios de derivacién para
estudios especializados, evitando
secuelas y deformidades muscu-
loesqueléticas mediante rehabili-
tacion y medidas ortésicas y
quirdrgicas. Otro aspecto destaca-
do es que orienta al paciente, res-
pondidendo a dudas sobre las po-
sibilidades terapéuticas, lineas de
investigacién abiertas y consejo
genético. Pediatras y médicos de
AP son un grupo especialmente
sensible a esta formacién.

Las enfermedades raras, conside-
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La investigacién es fundamental en la atencion sociosanitaria a las Enfermedades Raras.

Se trabaja por un cribado neonatal uniforme

= Miembros del nodo investiga-
dor extremenio de REpIER estdn
trabajando para el disefio de un
programa de cribado neonatal
uniforme para todas las Comuni-
dades Auténomas. Ademds, se
estd estudiando la posiblidad de
establecer el inicio de la toma de
muestras para el “banco de ADN”

en nuestra Comunidad, y se ini-
ciardn préximamente estudios
sobre calidad de vida de los afec-
tados. Este grupo destaca la im-
portante colaboracién que presta
la delegacién de la Federaciion
Espanola de Enfermedades Raras
y sus asociados en todos los aspec-
tos relacionados con esta.

La region trabaja por mejorar la atencién a ER

radas asi porque afectan a cinco o
menos personas por cada 10.000,
y bajo cuyo epigrafe se incluyen
miles de enfermedades con carac-
teristicas muy dispares, conlleva
tratamientos con medicamentos
huérfanos, denominados asi por-
que no son rentables para la in-
dustria farmacetitica. En este sen-
tido, la Comunidad Europea le-
gislé en 2000 el fomento de su in-
vestigacion, desarrollo y comer-
cializacién de estos medicamen-
tos huérfanos.

ASOCIACIONISMO

Las asociaciones
de enfermos son
referentes reales

= La investigacién de las
Enfermedades Raras tiene
un valor muy importante
para las personas afectadas
en su mayoria por enferme-
dades incurables que mer-
man su calidad de vida,
cuando no es el origen de
discapacidad grave, ya que
este trabajo representa la
posibilidad de superar la
enfermedad. En este senti-
do, el movimiento asociati-
vo en torno a las Enferme-
dades Raras tiene una fuer-
te implantacién que co-
menz6 con la Organizacién
Europea de Enfermedades
Raras a la que pertenece la
Federacion Espanola de En-
fermedades Raras, formada
por mds de 50 asociaciones,
y entre las cuales se en-
cuentra la Delegacién de
Extremadura desde hace
dos anos. Segun su presi-
denta, Maria José Sdnchez,
“es tremendamente impor-
tante darnos cuenta que la
propia administracién y ca-
da vez mds profesionales se
ocupan y preocupan por es-
tas enfermedades con el fin
de conseguir mejorar la ca-
lidad de vida y el bienestar
psiquico del afectado aun-
que ain no podamos con-
seguir la curacién”. Las aso-
ciaciones de enfermos pro-
porcionan referentes reales
sobre la enfermedad, expe-
riencias y acompanamien-
to; son el lugar donde se re-
caba y deposita informa-
cién sobre patologias, espe-
cialistas y tratamientos.
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Garcia Ramos
Director General de
Consumo 'y Salud
Comunitaria

Enfermedades Raras en Extremadura

= Bajo este epigrafe, sufren mas de
1.800 personas en nuestra
Comunidad una serie de entidades
nosolégicas que tienen en comun el
no haber tenido un diagnéstico
temprano, carecer en muchas
ocasiones de medicacion especifica,
no tener servicios de referencia
identificados, contar con muchas
buenas voluntades y pocos medios
¥, quizds lo peor, encontrase
totalmente aislados. A este
aislamiento, se le unen con cardcter
general, escasas expectativas de
vida, altos niveles de dependencia,
cronicidad, evolucion a diferentes
grados de demencia y un
sufrimiento anadido, cuando al
manifestarse en la madurez, se
tiene conciencia de su enfermedad
y el deterioro progresivo. Desde la
infancia, se reciben carencias
afectivas, cuando no el rechazo en
la comunidad escolary las
limitaciones propias del medio

rural, en cuanto a la ausencia de
centros y personas especializadas en
su tratamiento y apoyo educativo.
Mas adelante, en el dmbito laboral,
alas limitaciones propias de la
discapacidad, se asocia el rechazo,
el miedo a lo desconocido, al
contagio...

Un grupo de “valientes

luchadores” decidi6 un buen dia
salir de su lamento, buscar alianzas,
organizar grupos de autoayuda,
dedicar su tiempo y sus esfuerzos
en mejorar las condiciones de
personas con problemas similares,
tocar la conciencia de la sociedad y
reclamar un poco de atencién. Se
unieron de dentroy de fuera de
Extremadura, y consiguieron entre
otras cosas que el Ministerio de

Sanidad y Consumo pusiese en
marcha el Programa de
Investigacién Espanol, para el
estudio de Enfermedades Raras, y
posteriormente, en 2003, a partir de

un proyecto de investigacion
financiado con el Fondo de
Investigacién Sanitaria,
constituyeron la Red
Epidemiolégica de Investigacién
sobre Enfermedades Raras (REpIER),
integrada por investigadores
clinicos, epidemiélogos,
farmacélogos, genetistas y expertos
en biologia molecular que abordan
la investigacion epidemiolégica y
clinica de las enfermedades raras.
Esta red se fortalece con la
colaboracién de las respectivas
Consejerias de Salud/Sanidad de 11
Comunidades Auténomas del
territorio espanol, con un cémputo
total de 91 investigadores.
Extremadura ha constituido un
grupo investigador integrado en
esta red con el propésito de obtener
datos epidemioldgicos, crear un
registro que es pionero en el estado
Espanol y posiblemente en la uniéon
Europea, evaluar la situacién de
salud de los afectados, crear un
mapa de recursos socio-sanitarios y
constituir un banco nacional de

ADN. Hasta el dia de hoy trabajamos
con algo mds de 900 enfermos, que
padecen alguna de las 178 de las 677
enfermedades que en principio,
hemos buscado. Queremos que esta
iniciativa, permita mejorar el
conocimiento de la enfermedad y de
los enfermos, canalizar las
posibilidades de apoyo y autoayuda,
mejorar la formacién de los médicos
en aquellos sindromes especificos
que padecen los enfermos que
tienen adscritos e incluso
referenciarlos para nuevos casos que
pudieran producirse.

En definitiva, hacer el sistema
accesible, en el marco de las
posibilidades existentes, porque por
raro, no nos puede resultar ajeno,
algo por lo que sufren tantas
personas en Extremadura. Prevenir
y predecir el riesgo de padecer
cualquiera de los miles de
enfermedades catalogadas, retrasar
la aparicién de sus manifestaciones
clinicas, del deterioro y de la
dependencia, es una cuestion de
justicia social.



