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PROYECTO

Las enfermedades raras afectan al
6% de la poblacion de la provincia

Los pacientes exigen
que se resuelva la

falta de equidad que
padecen las familias

0. PRIETO

SALAMANCA

Es dificil calcular con exactitud
cudntas personas padecen en la
provincia una de las mds de 7.000
patologias que integran el grupo
de las denominadas enfermeda-
des raras, aunque la federacion
espanola que agrupa a las asocia-
ciones de afectados de todo el pafs
(Feder) estima que la cifra de
pacientes en Salamanca puede
superar los 21.000, teniendo en
cuenta que la incidencia de estos
trastornos ronda el 6%.

Algunos son mds conocidos
que otros. En el primer caso figu-
ran patologias como el lupus, la
fibrosis quistica o la hemofilia,
que en la provincia han dado
lugar a asociaciones especificas de
afectados, al ser procesos algo mds
frecuentes. Otros, sin embargo,
tienen que agruparse en una
estructura autonomica o nacio-
nal, porque las alteraciones que
sufren solo son compartidas por
un puiado de personas. Asi, en
Salamanca existe algtin caso del
sindrome de Rubinstein Taiby -se
registran entre 40 y 50 en todo ¢l
pais-, una enfermedad de origen
genético, y que puede ocasionar
retraso mental y del desarrollo,
reduccién de la movilidad, glau-
coma y dafios en 6rganos vitales,

El sindrome de Beckwith-
Wiedemann, cuyos pacientes pre-
sentan sintomas como el onfalo-
cele (el bebé crece dentro del ttero
con los intestinos fuera del abdo-
men) y la macroglosia (lengua mds
grande de lo normal) y tienen pro-
pensién a padecer determinadas

Dos sanitarios del Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras de Burgos ayudan a un usuario a realizar un ejercicio. ICAL

enfermedades metabdlicas y tumo-
res en los primeros afios de vida,
también afecta a algiin paciente sal-
mantino, al igual que la enferme-
dad de Gaucher, un trastorno here-
ditario que produce una acumula-
ci6n irregular en distintos érganos
por la carencia de una enzima.

Graves y discapacitantes

Pero existen muchas mis patolo-
gias poco frecuentes que solo tie-
nen en comun su rareza -afectan
a menos de cinco ciudadanos por
cada 10.000-, que suclen ser cro-
nicas, graves y altamente disca-
pacitantes -muchas implican riesgo
de muerte- y que dejan a las fanu-
lias que las padecen en una situa-
cién de cierta soledad, debido al
desconocimiento que existe sobre

ellas y a los problemas que surgen
a la hora de acceder a un diagnés-
tico correcto, a una atencién espe-
cializada o, incluso, a los trata-
mientos adecuados, cuyos eleva-
dos costes son asumidos muchas
veces por los enfermos.

Ayer, coincidiendo con la cele-
braciéon del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, Feder quiso
hacer hincapié en la necesidad de
“tomar conciencia y adoptar medi-
das transformadoras que garanti-
cen la igualdad de trato y oportu-
nidades, la equidad, el acceso y el
derecho a la inclusién en la comu-
nidad” para acabar con las “discri-
minaciones sociales, sanitarias,
educativas y laborales que sufren
los pacientes en las diferentes
comunidades auténomas”. En este

sentido, en una declaracién emi-
tida por la federacion, ésta sub-
raya que se deben resolver, en
materia sanitaria, “los graves pro-
blemas de falta de equidad que
sufren las familias por razon de
su residencia en una u otra comu-
nidad”, asegurando a las personas
con patologias raras “el mismo
acceso a una informacién precisa,
un diagndstico apropiado y a
tiempo y una asistencia sanitaria
de alta calidad, capaz de mejorar
su esperanza y calidad de vida™
En este contexto, Feder re-
clama, entre otros derechos, el de
acceder a pruebas genéticas que
garanticen “hijos e hijas libres de
la enfermedad”, y el de disponer
de forma igualitaria “a los medi-
camentos huérfanos existentes” Il

Lopez Novoa no
descarta la unidad
clinica de HHT

Hace dos afios se hizo publico que
un grupo de investigadores y
médicos de Salamanca habia
comenzado a trabajar para crear
en el hospital salmantine un
nuevo equipo especializado en
telangiectasia hemorragica he-
reditaria (HHT) o sindrome
de Rendu Osler Weber, una
patologia rara, aunque su fre-
cuencia es mayor que en otros
casos, ya que afecta a unas 10.000
personas en Espafna.

co de Fisiologia de la Universidad
de Salamanca impulsé un pro-
yecto que actualmente se encuen-
tra en suspenso por la dificultad
existente para encontrar un es-
pedalista que se haga cargo de
la coordinacion de la unidad di-
nica, aunque la inidativa no se des-
carta. De hecho, el catedratico
cree que la constitucién en Sala-
manca del Instituto de Inves-
tigacion Biomédica podria ser el
espaldarazo definitivo para esta
actuacién, ya que la estructura
permitird “agrupar voluntades”
y facilitara “la coordinacién en-
tre servicios para tareas concre-
tas”. En este sentido, el profesor
Lopez Novoa recuerda que ya
que estudia los mecanismos de
las mutaciones que generan la
HHT, ademas de varios espe-
cialistas dispuestos a integrar el
equipo multidisciplinar, que po-
dria ser de referencia regional y
nacional. También se realiza el
diagnéstico molecular de esta
enfermedad -en Salamanca se
han analizado al menos siete fa-
milias afectadas- que se caracte-
riza por sangrados nasales
frecuentes, 1a presencia de man-
chas rojo purpura alrededor de
los labios, la lengua, la cara o los
dedos y la aparicién de dafios
en 6rganos vitales.




