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Datos de contacto
Ahuce

Asociacion Nacional Huesos de Cristal de Espafia

C/ San Ildefonso, 8

28012 Madrid

Teléfonos: (+34) 91 467 82 66 y (+34) 663 300 897

Sede

Correo general: ahuce@ahuce.org
Trabajadora social: trabajosocial@ahuce.org
Psicéloga: psicologia@ahuce.org
Fisioterapeuta adultos: fisioadultos@ahuce.org
Fisioterapeuta nifios: fisioinfantil@ahuce.org
Administracién: proyectos@ahuce.org

Junta directiva y colaboradores

Presidente: presidencia@ahuce.org

Vicepresidente: vicepresidencia@ahuce.org
Secretario: secretaria@ahuce.org

Tesorero: tesoreria@ahuce.org

Vocal de socios: socios@ahuce.org

Vocal de adultos: adultos@ahuce.org

Vocal de relaciones publicas: relacionespublicas@ahuce.org
Vocal de asuntos internos: asuntosinternos@ahuce.org
Vocal de asuntos de fisioterapia: cursos@ahuce.org
Webmaster: webmaster@ahuce.org

Publicaciones: publicaciones@ahuce.org

Redaccién de noticias: prensa@ahuce.org

Asuntos internacionales: internacional@ahuce.org
Fundacion Ahuce: fundacion@ahuce.org

Actividades comerciales: gestioncomercial@ahuce.org

El presente folleto se entiende Unicamente como resumen informativo destinado a servir de orientacion a padres, afectados y personas relacionadas con la osteogénesis

imperfecta. Esta documentacion no sustituye en ninglin caso los consejos y las instrucciones que los pacientes reciban de sus médicos, fisioterapeutas y personal sanitario.

El folleto ha sido elaborado por aHuce con el mero propdsito de ofrecer informacion general sobre la asociacion. Por lo que se refiere al tratamiento de la patologia, se

indica expresamente que las personas con osteogénesis imperfecta deberan seguir en su tratamiento las instrucciones del personal sanitario especializado de su confianza.



AHUCE y la OSTEOGENESIS IMPERFECTA

La sigla AHUCE es el nombre abreviado de la Asociacion
Nacional Huesos de Cristal de Espafa, una entidad declarada
de utilidad publica que fue creada en el afo 1994 con objeto
de hacer frente a las necesidades especificas de las personas
afectadas por osteogénesis imperfecta y sus familiares.

Qué es la osteogénesis imperfecta

La osteogénesis imperfecta (OI) es una enfermedad genética
congénita que en la mayoria de los casos se debe a la disminucidn
en la calidad y en la cantidad del coldgeno del organismo. Esta
carencia (y en otros casos, la falta de determinadas enzimas)
provoca, entre otras cosas, que los huesos de las personas con
OI sean fragiles y se fracturen con facilidad.

La principal caracteristica de las personas que tienen
osteogénesis imperfecta es la frecuente aparicién de fracturas
Oseas y lesiones ligamentosas. El grado de afectacién puede ser
muy variado. Otras manifestaciones clinicas caracteristicas de
la OI pueden ser:

- Fragilidad y deformidades dseas

- Debilidad muscular y articulaciones laxas

- Dolor muscular y 6seo generalizado

- Sordera progresiva

- Escoliosis

- Talla baja

- Dentinogénesis imperfecta (fragilidad de los dientes).

Estas manifestaciones no se suelen dar simultdneamente en
todos los afectados. La patologia presenta una gran variedad de
genotipos y fenotipos, lo cual implica que hay personas con una
afectacion muy leve y otras gravemente afectadas.

La osteogénesis imperfecta se considera una enfermedad poco
frecuente debido a que su prevalencia se estima entre 1:10.000
y 1:15.000 nacidos. Segun estas cifras, podemos partir de la
base de que en Espafia existen aproximadamente entre 3 000
y 4 500 personas afectadas con OI. En los casos mas leves,
la enfermedad puede pasar desapercibida por los médicos que
tratan a los pacientes.




El diagnodstico de una persona con OI suele ser
fundamentalmente clinico, puesto que la gran heterogeneidad
genética de la patologia hace que no todos los afectados llegen
a obtener la confirmacién genética. Aunque en algunos casos
se pueden detectar signos caracteristicos de OI mediante
ecografia alrededor de la decimosexta semana de gestacion,
hay afectados que tardan afos ser diagnosticados. Y hay casos
de personas que no obtienen un diagndstico hasta llegada la
edad adulta.

La clasificacion de la OI no resulta facil, ya que las caracteristicas
clinicas de los afectados son muy variables, e incluso dentro de
un mismo tipo genético de OI varian apreciablemente de una
persona a otra.

La clasificacion actual de los distintos tipos de OI retoma
definiciones de la clasificacion tradicional (establecida por un
médico australiano, el Dr. Sillence, en la década de 1970) y se
amplia con recientes descubrimientos genéticos. Segun ella, se
puede hablar de los siguientes tipos de OI:

- Tipo I: Es el tipo mas frecuente. Dentro de él hay un gran
abanico de manifestaciones, desde personas que sufren
un numero escaso de fracturas a lo largo de toda su vida
hasta afectados con fracturas muy frecuentes y lesiones
discapacitantes. Los afectados presentan una estatura media.

- Tipo II: Viene acompafado de talla muy baja y deformidades
graves. Aunque los tratamientos actuales han mejorado
considerablemente las expectativas de los afectados, algunos
ninos que nacen con este tipo de OI fallecen a las pocas horas
por problemas respiratorios.
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- Tipo III: Es una OI con un prondstico muy variable gracias a
los tratamientos actuales. La estatura de los afectados suele ser
baja. Esta OI se suele prsentar acompafiada de gran fragilidad
y curvaturas en la columna vertebral y en las extremidades.

- Tipo IV: Se trata de un tipo de OI muy heterogéneo, con
algunas manifestaciones leves y otras moderadas y graves. Los
afectados suelen tener una estatura ligeramente inferior a la
media.

- Tipo V: Es un tipo de OI similar al IV, pero con la peculiaridad de
formacién de callos hipertréficos en las zonas de consolidacion
de fracturas.




- Tipo VI: Este tipo de OI recientemente clasificado no se debe
a una alteracion del colageno, sino a un fallo en la sintesis de
una proteina. Es una OI muy rara de herencia recesiva y se
debe a una alteracién en el gen SERPINF1. Se distingue por un
caracteristico defecto de mineralizacion del hueso.

- Tipo VII: En apariencia y sintomas se puede parecer bastante
tanto al tipo V como al tipo II de OI. Entre sus caracteristicas
clinicas frecuentes estén la baja estatura y el acortamiento de
fémures y himeros. Es un tipo de OI recesivo que se debe a
una mutacion en el gen CRTAP.

- Tipo VIII: Clinicamente se parece a los tipos II y III en cuanto
apariencia y sintomas. Se caracteriza por una grave deficiencia
de crecimiento y la extrema desmineralizacién del esqueleto.
Es un tipo de OI recesivo que se debe a una mutacion en el
gen LEPREL.

- Tipo IX: Es una OI de herencia recesiva con una manifestacion
clinica muy variable que va de moderada a letal. Se debe a una
mutacién en el gen PPIB.

- Tipo X: Es una OI de herencia recesiva con una manifestacion
clinica que va de grave a letal. Se debe a una mutacién en el
gen SERPINH1.

- Tipo XI: Es un tipo de OI progresivo que puede cursar con
deformaciones de la columna vertebral y también se conoce con
el nombre de sindrome de Bruck I. Su herencia es recesiva. Se
debe a una mutacién en el gen FKBP10.

Los avances en el estudio de la genética estan permitiendo
actualmente realizar descubrimientos muy importantes en este
ambito. No se descarta que en futuro se sumen a esta lista
otros nuevos tipos de osteogénesis imperfecta.

La OI es una enfermedad crénica para la que actualmente no
existe ningln tratamiento curativo. Sin embargo, se cuenta una
aproximacion terapéutica muy avanzada que contribuye en gran
medida a mejorar la calidad de vida de los afectados. La base
del tratamiento de la OI la constituyen tres lineas terapéuticas:

o Fisioterapia: con tratamiento fisioterapéutico especifico se
previenen las fracturas, se corrigen defectos posturales y se
fortalecen huesos y musculos.

e Farmacoldgico: mediante el suministro de bifosfonatos y
otros medicamentos se influye sobre el metabolismo 6seo y se
logra la disminucién del nimero de fracturas.



e Quirurgico: con intervenciones e insercion de material
quirurgico se consigue mantener la alineacion de los huesos y
corregir deformidades.

Como complemento a estos tres pilares clinicos basicos, para
el tratamiento de los afectados se aplican también con éxito
otras terapias entre las que se incluyen los tratamientos

odontoldgicos, oftalmoldgicos y de audiciéon, asi como y la
atencidén psicoldgica.

Objetivos de AHUCE
Los objetivos de AHUCE son:

e Servir de nexo entre los asociados y defender los intereses
de las personas con OI.

e Divulgar toda aquella informacion médica, fisioterapéutica,
social, educativa o de cualquier esfera que pueda resultar de
interés y que contribuya en la mejora de la calidad de vida de
los afectados de OI.

e Impulsar y gestionar redes de profesionales formados en la
patologia que estén disponibles como fuente de recursos para
los afectados de OI.

e Impulsar la investigacion en el ambito de la OI.

e Promover y exigir el derecho a la educacion, al trabajo, a
la salud y a la cobertura de las prestaciones econdmicas y de
servicios definidas en las leyes vigentes, asi como trabajar por
una sociedad mas accesible en los ambitos arquitectdnicos, del
transporte y de los medios de comunicacion.

e Intervenir para facilitar la integracion de las personas con OI
en los centros educativos y laborales, y contribuir a eliminar la
discriminacién en dichos entornos.

e Colaborar con otras organizaciones de personas con
discapacidad, con enfermedades raras y con OI de todo el
mundo.



e Fomentar las relaciones entre las organizaciones de Ol y los
profesionales y agrupaciones del entorno investigador, médico
y sanitario relacionadas con la OI.

e Fomentar la creacion y aplicacion de recursos que permitan
una mejor adaptacion e integracién social de las personas con
osteogénesis imperfecta.

AHUCE pertenece a las siguientes entidades:

e FEDER: Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

e COCEMFE: Confederaciéon Espafiola de Personas con
Discapacidad Fisica y Organica.

e OIFE: Federacion Europea de asociaciones de Osteogénesis
imperfecta.

e EURORDIS: Federacion Europea de Asociaciones de
Enfermedades Raras.

AHUCE esta, ademads, estrechamente vinculada a la
FUNDACION AHUCE, entidad creada a partir de la asociacién,
cuyos objetivos son promover la investigacién en el dambito
de la osteogénesis imperfecta y desarrollar actividades de
cooperacion internacional relacionadas con la osteogénesis
imperfecta. A través de Fundacién Ahuce, la asociacion estd
asimismo en contacto permanente con entidades, asociaciones
y fundaciones de osteogénesis imperfecta de Europa, América,
Africa y Asia, y pertenece a ICORD, la International Conference
for Rare Diseases. La FUNDACION AHUCE coopera con Ahuce en
la puesta en marcha de proyectos de cooperacion, investigacion
y formacion de profesionales dedicados a la osteogénesis
imperfecta.

Servicios que presta AHUCE

Informacion y asesoramiento general

e Servicio de informacién y orientacion (SIO), telefénico y
presencial, con apoyo directo a los afectados y a sus familiares.
e Servicio de publicaciones, que ofrece material divulgativo e
informativo sobre Ultimas novedades en OI para afectados y
para profesionales del @mbito sociosanitario.

Fisioterapia

e Servicio de Segunda Opinidon y Atencion especializada
en Fisioterapia: atenciéon en sede y domiciliaria; consultas
telefénicas y por via electrénica.

e Formacion Especializada en Fisioterapia para profesionales.
Servicio de consultas, foro de fisioterapia y red de fisioterapeutas
de AHUCE.

Psicologia

e Atencidn y acompafiamiento psicoldgico a los afectados y sus
familiares.

Acompanamiento hospitalario y respiro familiar

e Realizado por diferentes profesionales y por personal
voluntario. Se ofrecen apoyo y asesoramiento directo durante
las visitas e ingresos hospitalarios debidos a consultas,
revisiones o tratamiento farmacoldgico y/o quirtrgico.



Traumatologia

e Servicio de Segunda Opinidén en Traumatologia: Atencidn en
la sede de AHUCE y consultas telefénicas y por via electrénica.
Colaboracién con el Dr. Parra y la Dra. Bueno, del Hospital
Universitario de Getafe.

Odontologia

e Servicio de Segunda Opinion en Odontologia ofrecido por el
Dr. de Nova en la Facultad de Odontologia de la Universidad
Complutense de Madrid.

Asesoramiento escolar

e Asesoramiento a personal docente y de apoyo para manejar
las necesidades especificas que tienen los afectados de OI en
los centros docentes, con objeto de fomentar la integracion y
el éxito escolar.

e Preparacion especifica para profesores de educacion
fisica para ayudarlos a adaptar su curriculo a los nifios con
osteogénesis imperfecta.

Convenios y ventajas adicionales para los socios

e Protocolo de colaboracion con el Instituto Superior de Shiatsu
Yasuragi. Servicio gratuito para socios de AHUCE.

e Convenio con CEORTEC, Ortopedia Técnica de Pozuelo
(Madrid) para adquisicion de material ortoprotésico y ayudas
técnicas con precio especial para socios de AHUCE.

e Convenio de colaboracion con las empresas de genética
Sistemas Gendmicos (Valencia) y CAGT (Zaragoza) con precios

®

especiales para socios de AHUCE en diagndstico genético y
tratamientos de reproduccion asistida.

e Convenio de colaboracion con TACOVAL, empresa dedicada
a la adaptacion de vehiculos de motor para personas con
diversidad funcional. Precio especial para los socios de AHUCE.




Actividades de AHUCE

Encuentro anual de socios

Durante un fin de semana al afio se crea un espacio de
interrelacion personal entre afectados y familiares procedentes
de toda Espafia. Se presentan ponencias médicas informativas
y se realizan diversos talleres seglin las necesidades y los
deseos especificos del grupo (fisioterapia, psicologia, escuela
de padres, primeros auxilios...). Adicionalmente se organizan
actividades ludicas.

Congreso Nacional Médico-Paciente sobre OI

Anualmente se organiza un congreso médico-paciente de
tres dias de duracién al que acuden profesionales sanitarios
con experiencia en atencién y tratamiento de personas
con osteogénesis imperfecta. El objetivo del congreso es la
divulgacion de la informacion médica mas reciente sobre
tratamientos, diagndstico y otras cuestiones relevantes sobre
osteogénesis imperfecta, asi como la organizacion de una
plataforma de contacto entre afectados y especialistas de
nuestro pais y del extranjero. El entorno del congreso también
favorece la interrelacion personal entre afectados, familiares
y profesionales sanitarios. Dentro del marco del congreso se
organizan diferentes talleres en los mas diversos ambitos, asi
como actividades ludicas para los asistentes.
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Jornadas médicas y fisioterapicas especializadas

Simultaneamente al congreso, en afios alternos AHUCE organiza
jornadas formativas altamente especializadas para profesionales
del ambito médico y fisioterapéutico. En las jornadas participan
como ponentes algunos de los especialistas en osteogénesis
imperfecta mas destacados a escala internacional.

Asistencia a eventos internacionales

Consciente de la importancia de la interaccidén con la comunidad
internacional de OI, y con objeto de mantener a sus socios
al dia en todas las novedades terapéuticas y cientificas
relacionadas con la patologia, AHUCE cuida sus relaciones con
entidades internacionales y asiste regularmente a conferencias
y reuniones a escala mundial, en las que desempefia un papel
destacado por sus aportaciones. Solo en los ultimos cinco afios,
la asociacién y la Fundacion Ahuce han estado presentes, como
participantes y como ponentes, en las reuniones anuales de la
OIFE, celebradas distintos paises de Europa, en la Conferencia
Internacional de la OIFE sobre Fisioterapia en OI (Alemania,
2009), en el II Congreso Latinoamericano de Osteogénesis
Imperfecta (Ecuador, 2011), en la Conferencia Internacional
de la OIFE sobre Aspectos Psicosociales de la Osteogénesis
Imperfecta (Portugal, 2012), en la I Jornada Centroamericana
de Osteogénesis Imperfecta (Panama, 2013) y en la
Conferencia Internacional ICORD (Rusia, 2013). Las relaciones
internacionales suponen para AHUCE una oportunidad unica
para recabar informacion sobre los Gltimos avances clinicos en
Ol y para darse a conocer ante interlocutores de relevancia
internacional.

Actividades informativas y divulgativas

AHUCE cuenta con diversas vias de divulgacion de noticias,
novedades y actividades relacionadas con la OI:

e Pagina web. AHUCE cuenta con una completa y actualizada
pagina web que reune informacién corporativa y de interés
médico y social para todos los afectados: www.ahuce.org y
www.fundacion.ahuce.org.

¢ Redes sociales. La asociacion tiene presencia tanto en
Facebook (www.facebook.com/Osteogenesis.imperfecta.Ahuce)
como en Twitter (www.twitter.com/AHUCE).

e Revista de la asociacion, de aparicidn periddica, en la que
se publican ponencias médicas, articulos relevantes sobre OI o
discapacidad, novedades legislativas, articulos de nuestros socios
y amigos e informacion corporativa de la sede y la junta directiva:
www.ahuce.org/PublicacionesAHUCE/RevistaVocesdeCristal.aspx

e Boletin periédico, que se ha retomado recientemente
para recoger informaciéon breve y noticias sobre legislacion,
sociedad, cursos y convocatorias a corto plazo: www.ahuce.
org/PublicacionesAHUCE/Boletin90dias.aspx

e Participacion en eventos conmemorativos de la comunidad
OI y en actividades de sensibilizacion a escala mundial.
AHUCE participa en toda Espafia en actividades los dias 28
de febrero (Dia Mundial de las Enfermedades Raras, www.
enfermedades-raras.org/index.php?option=com_content&uvi
ew=frontpage&Itemid=237) y 6 de mayo (Dia Mundial de la
Osteogénesis Imperfecta, www.wishboneday.com).
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* Boletines especializados sobre OI. En colaboracién con
FUNDACION AHUCE, AHUCE edita y publica una serie de boletines
especializados sobre aspectos clinicos y médicos de la osteogénesis
imperfecta. Los boletines de osteogénesis imperfecta se distribuyen
de forma gratuita y pueden descargarse en la direccion siguiente:
www.ahuce.org/PublicacionesAHUCE/BoletinesOI.aspx

¢ A través de su pagina web, AHUCE también pone a disposicion
de la comunidad médica las Ultimas novedades publicadas en cuanto
a libros y articulos especializados sobre osteogénesis imperfecta:
www.ahuce.org/PublicacionesAHUCE/DocumentosOl.aspx

e Los testimonios de las intervenciones de AHUCE en prensa,
radio y television estan asimismo disponibles en el apartado de
medios de comunicacidn en la pagina www.ahuce.org/Prensa/
TelevisionyRadio.aspx

Un pequeiio donativo es mucho

AHUCE es una organizacion sin animo de lucro que se financia
gracias a donativos privados y a subvenciones de entidades
publicas y privadas.

Para poder seguir trabajando y contribuyendo a la mejora de las
condicionesy la calidad de vida de las personas con osteogénesis
imperfecta necesitamos ayuda financiera. Como AHUCE es una
asociacion declarada de utilidad publica, todas las aportaciones
econdmicas realizadas por personas particulares pueden ser
objeto de desgravacion fiscal en la Hacienda de Espafia

Con su donativo, nuestros simpatizantes pueden colaborar
con el proyecto que deseen y contribuir a la realizacion de
las numerosas actividades que tenemos en marcha. Con su
donativo, por pequefio que sea, se contribuye al bienestar
y a la inclusidén social de los nifios y adultos que viven con
osteogénesis imperfecta. Es mucho lo que queda aun por hacer.

Cuenta para donativos

Titular: AHUCE, Asociacion Nacional Huesos de Cristal

IBAN ES92 2038 1189 1260 0032 1405

BIC CAHMESMMXXX.

Importante: Para facilitar la desgravacion fiscal, envienos un

mensaje con el justificante de pago y su nombre, apellidos y
NIF (DNI, NIF o NIE).
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