PLANTAR CARA A LA ENFERMEDAD

e .
Dolores, Eva, Josefa y Ragquel no son cuatro madres a uso. Ellas no disfrutan de ver
crecer a sus hijos con la tranquilidad que impone la normalidad; ellas departen con
médicos especialistas con la misma soltura que un cientifico; ellas viven por y para sus
hijos; y a las cuatro se les derrumbd la vida cuando un médico les anuncié la mala

nueva: sus hijos padecen alguna de las mas de 8.000 enfermedades raras conocidas en €l
mundo.

Desde ese instante, iniciaron un calvario agotador, que comenzo con la asimilacion del
diagnostico, prosiguié con la busgueda de informacién sobre la enfermedad y continGia
con lalucha por una asistenciaidonea...



Definicién

Julian Mauro Ramos, jefe del Servicio de Epidemiologia de la Consgjeria de Sanidad y
Consumo explica que una enfermedad rara es aquella patologia que presenta una
esacasa frecuencia en la poblacion, que compromete a enfermos crénicos y
dependientes del sistema sanitario. No obstante, su denominacion varia segun el ambito
geogréfico. En Estados Unidos, la prevalencia de una enfermedad rara se sita en 7,5
casos por cada 10.000 habitantes, en Australia 1 por cada 10.000, en Japon, 4 por cada
10.000 y en Europa, 5 casos por cada 10.000 habitantes. Esta cifra es la que se aplicaen
Espafiay la reconocida por la Organizacion Mundia dela Salud (OMS).

Ademés de la escasa frecuencia, las enfermedades poco comunes conllevan la dificultad
de conseguir un diagnostico rapido y fiable por el desconocimiento de los facultativos;
lo que también implica que los pacientes no reciban e tratamiento pertinente porque,
normalmente, no existe. Asimismo, los medicamentos especificos, conocidos como
huérfanos, suponen un coste elevado para las industrias farmacéuticas, “cuya relacion
coste-beneficio no interesa, debido a reducido nimero de pacientes a los que va
dirigidos’, No obstante, desde la Unién Europea se han establecido incentivos para
fomentar lainvestigacion, desarrollo y comercializacion de estos farmacos.

Por ultimo, estas dolencias inciden negativamente en la calidad de vida de | os afectados
porque el carécter degenerativo e irreversible atafie a las capacidades del enfermo en su
entorno fisico y social.

En diciembre de 2.001, e Ministerio de Sanidad y Consumo puso en marcha el
Programa de Investigacion Espafiol para € Estudio de Enfermedades Raras y, en €
2.003, se constituy6 la Red Epidemiol 6gica de Investigacion sobre Enfermedades Raras
(REpIER), en la que trabajan investigadores clinicos, epidemioldgicos, farmacologos,
genetistas y expertos en biologia molecular.
(http://www.iscii.es/publico/drvisapi.dli?MIval=cw_usr_view_Folder&1D=31).

Enfermos y familiares

Tanto Dolores como Eva, Josefay Raquel sufren con sus hijos, pero no solo por e dolor
fisico, sino también por e emocional. Las cuatro soportaron desorientacion,
desconcierto, desesperanza, soledad y aislamiento, y todas convirtieron internet en su
fuente de informacién y de contacto con otros afectados o con sus familiares. “Te
sientes muy sola. Gracias a internet me fui empapando de informacién, que yo facilitaba
a los médicos. No sabia navegar, ni conocia idiomas, pero por las noches buscaba
informacion”, confiesa Eva, que tiene dos hijos con sindrome de Stickler, una dolencia
degenerativa que afectaalavista, a oido, alas articulacionesy alos huesos...



EVA, DOS HLIOS DE 5 Y 3 ANOS COM SINDROME DE STICKLER

EL REMEDIO: MEDICINA PREVENTIVA

El Sindrome de Stickler (55) mayaor. El pequefio nacld con  eosas hien o mal radica en la
&% una condicitn gendtica fisura palatina y le hicieron ¢! calidad de vida que les pueda
con manifestaciones de tipo estudio gendtico, y e ofracer en un futuro, pero si
oftalmaodégicn, awditive, diafinasticaron a ¢l y a la es posible coger a iempo
maxilofacial, cardicldgico, mayor la misma condicidn cualgquier manifestacién para
musculoasqueldticn, gendtica®, "As| comenzd ovitar reparcusionas
reumatalgico y psicoldgico. nuesiro peregrina de imemediables. La medicina no
“Me tiene por gué aparecer médices. Los nifios no son plensa en tdrminos de

| todas. La virulencia es personas enfermas, sino que  prevencion. Mis hijos son
heterogénes ¥ no tiene por gendticamente tisnen una unos nifics nommales y quisro

| qué manifestarsa en &l disposician qua requiare dal QU CraZCan Con e

| nacimiento”, explica Eva. cuidado, &l seguimbento y el comencimionto, pero quisro
"Hadie puede decir que mis  diagndstico precoz para U Sean conscientes de que
hijos sacardn las descubrir én su inicio nacasitan autoculdados a los
caracteristicas de su padre, ni  cualquier indicio de las que nunca podedn renunciar
que &l paauerio vaya a manifestaciones”. “La &l dessan mantenor tan buana
evolucionar igual que la diferancia entre hacer las calichd de vida™,

La falta de informacion causa graves perjuicios a los afectados, pero no sélo por la
peregrinacion en busca de un diagndstico certero y un tratamiento adecuado, sino
también porque no consiguen informacion suficiente sobre las buenas practicas diarias,
la estimulacién precoz, prondstico y autonomia, “todo provoca un importante estado de
desasosiego en la familia y no reciben una atencion publica de calidad como la que
reciben aquellos que padecen enfermedades més frecuentes, por lo que se sienten
discriminados por €l sistema sanitario”.

Asimismo, los pacientes sufren dos tipos de consecuencias por su patologia: las que
afectan a la calidad de vida en la vertiente fisica y en e aspecto psiquico. Ademés,
cuatro circunstancias influyen en ellos: s su enfermedad deriva 0 no en una demencia;
perspectivas de vida; nivel de autonomia personal para € dia a dia que le permitira
depender 0 no de familiares o cuidadores, y |a edad de deteccion de la dolencia.

En este sentido, Julian Mauro Ramos determina que, s la enfermedad deriva en la
infancia, €l afectado experimenta una progresiva dependencia familiar y de cuidadores,
y no puede asistir a centros educativos. Por el contrario, no existe sufrimiento psiquico
del paciente, porque no es consciente de su deterioro fisico. En el mismo caso, pero si la
deteccion es en la madurez, el enfermo si padece sufrimiento psiquico, ya que si es
consciente de su enfermedad.
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Cuando las expectativas de vida dependen de la evolucién de la enfermedad, los
af ectados necesitan la adaptacién progresiva de la vivienday del entorno: “Les afecta al
estado emocional con sentimientos de mido ala muerte; se registran intentos de suicidio
y hay una necesidad constante de apoyo psicol6gico”.

Existe un cuarto grupo de afectados, cuyas consecuencias dependen de la eficacia del
tratamiento, del nivel de dependenciay su deteccion en lanifiez o en la adolescencia. En
esta situacion, € efecto de la enfermedad perjudica a las limitaciones fisicas con
sufrimiento fisico durante € tratamiento, “si bien aceptan mejor la enfermedad los
afectados que las familias. Necesitan apoyo psicol6gico durante el tratamiento”.

L os pacientes también encuentran dificultades en los ambitos educativosy laboral. En el
primer caso, Julidn Maruo Ramos aclara que, en las zonas rurales, no existen colegios
de educacion especial cercanos y cuando requieren estimulacion precoz o tratamiento
psicoldgico “es deseable que lo reciban en e mismo centro escolar de su zona, por lo
gue se requiere que sea especializado, con aulas especialmente preparadas y profesor de
apoyo adecuado. A todo ello, se suma los rechazos en centros educativos ante
enfermedades que no encgjan en lo previsible”.

En cuanto al aspecto laboral, Ramos inciden en que la enfermedad rara tiene el
obstaculo de la discapacidad, ademas del de la propia enfermedad por desconocida:
“sospechosa de cualquier contagio, etcétera. Por ello, muchos de los afectados que
trabgjan lo hacen en las escuelas u organizaciones que existen alrededor de la
enfermedad, por 1o que estéan mal pagados o son voluntarios. Los que tenian un trabajo
con anterioridad a la enfermedad dificilmente lo pueden mantener y las blsquedas de
trabajo son realmente penosas por la carga de marginacion y rechazo”.

Maria José Sanchez insiste en la urgencia de equiparar |os derechos de estos pacientes
con € resto de la poblacion, tanto desde la perspectiva sanitaria, con e abordaje
multidisciplinar de las enfermedades, como la social.



