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EDITORIAL 7

Carta abierta del Presidente de AHUCE:
“Nueva etapa en AHUCE”

Cueridos Socics y Amigos de AHUCE:

Me dirijo a vosotros, por primera vez desde las paginas de esta revista, como
nuevo Presidente de AHUCE. Iniciamos esta etapa, que comenzo hace seis
meses, con muchos proyectos sobre la mesa, fruto en gran medida de la ini-
ciativa y el tesén de mi antecesora, Lucia Valiejo, a quien quiero reconocer su
gran dedicacion a esta Asociacion, a lo largo de sus anos al frente de nuestro
colectivo. Vaya también mi agradecimiento a mis compafieros de la Junta
Directiva de AHUCE y a todos los socios, colaboradores y amigos sin cuyo
concurso y ayuda la Asociacion no se encentrarfa hoy en el lugar en que esta.

Debo deciros que, en lo personal, afronto esta nueva etapa en AHUCE con mucha flusion y también con res-
ponsabilidad. Desde la creacidn de nuestra ascciacion, hace 12 afios, hemos avanzado considerablemente
en |a realizacién de actividades encaminadas al fin dltimo de AHUCE que ne es otro que mejorar la calidad
de vida de los afectados por la Osteogenesis Imperfecta y sus familias.

AHUCE acaba de obtener la Certificacion de calidad 13O 9001 para nuestro proyecto mas emblematico: el
Servicio de Informacion y Orientacién sobre Ot {SiQ) a través del cual buscamos atender, de la forma mas
eficaz posible, las multiples necesidades que tienen nuestros soclos y fomentar un mayor conocimiento de
la enfermedad en la comunidad medica, las Administraciones publicas y la Sociedad Civil en su conjunto.

Proximamente vera la [uz la Fundacion AHUCE que constituird un formidable instrumento para la divulga-
cién y sensibilizacion sobre la Ol asi como un canal para captar y diriglr recursos economicos a la investi-
gacion medica sobre los "Huesas de Cristal”,

Queremos llegar mas cerca de tode el colectivo interesado en fa Ol, comenzando por los afectados. En
el préximo congreso médico-paciente de AHUCE, que tendrd lugar entre los dias 22 y 24 de octubre en
Aranjuez, se pondran en marchas sendas redes nacionales de colaboradores médicos y fisioterapeutas,
con objeto de trabajar en pautas y protocolos comunes que permitan la atencidn geograficamente descen-
tralizada de un mayer nimero de cases y se pengan en comun experiencias en tratamientos mejorando el
conocimiento de la enfermedad y la capacidad de reaccidn global del sistema.

Dicho enfoque cooperativo de trabajo en red, queremos extenderlo a nuestra propia colaboracién, como
Asociacion, con las entidades publicas y privadas que regulan y/o apoyan econdmicamente nuestras acti-
vidades y las grandes organizaciones a las que pertenecemos 0 estamos asociados como la Federacion
Esparfiola de Enfermedades Raras (FEDER), COCEMFE o la Federacion Europea de Ol (OIFE).

Seguimos considerando de gran unidad disponer de un vehiculo comao esta revista “Voces de Cristal” para
llegar, no solo a nuestros socios sino a todos aquellos interesados en conocer mejor nuestra realidad.

En este nUmero hemos querido abrir nuestra tribuna a las organizaciones nacicnales y de ambito europeo
mencionadas, con las gque tenemos una estrecha colaboracion. E incluir temas de actualidad como la im-
portancia para entidades como la nuestra del trabajo “en red”.

No podia faltar tampoco un resumen de las ponencias que fueran expuestas por nuestros colaboradores
médicos v fisioterapeutas en nuestro anterior Congresc Médico-Paciente de Benalmadena, congreso del
qgue en la junta directiva de AMUCE nos sentimos especialmente satisfechos.

Tampoca dejamos de destacar en estas pdginas y agradecer iniciativas de nuestros prepios socios que,
como Mari Luz Marin, han puesto en marcha actividades benéficas a favor de AHUCE con un gran esfuerzo
y, debemos recalcar también, con un notable éxito.

Solo me resta, agradeceros a todos vuestra atencion, reiteraros nuestro deseec de encontrarncs en el proxi-
mo congreso de AHUCE vy desear, para todos, lo mejor en esta nueva etapa.

Jaime Momtalvo Dominguez de la Torre.
Fresidente AHUCE
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OIFE: La Ol “se mueve” en Europa

Un poco de historia

La Federacidon Europea de Osteogénesis Imperfecta
(OIFE}, a la que pertenece AHUCE, acaba de cumplir
i7 anos de existencia. La idea de crear una organi-
zacion "paraguas” de Ol a nivel europeo fue lanzada
en septiembre de 1990 en Salice Terme, ltalia, duran-
te un encuentro internacional de representantes de
asociaciones y otras entidades eurcpeas dedicadas
a la Ol. Dicho encuentro se celebrd en paralelo a la
4% Conferencia Cientifica Internacional sobre Ol, en
la cercana Pavia.

En octubre de 1992 la asociacién holandesa de Ol
organizo una reunioén de seguimiento con 21 repre-
sentantes de nueve organizaciones europeas de Ol
en Woudschoten, localidad proxima a Utrech, donde
se decidio constituir una Federacion europea de Ol
y para la que se designd un Comite Ejecutive pro-
visionat, bajo la Presidencia del holandés Rob van
Welzenis.

Tan solo un afo después, en septiembre de 1933,
se cred efectivamente OIFE, acto que tuvo lugar en
Northarnpton (Reino Unide) y donde delegados de

» Jaime Montalvo Dominguez de la Torre.
Presidente AHUCE.

9 palses trataron sobre la estructura y futuras fun-
ciones de la nueva organizacion, siende seis de las
entidades representadas quienes aceptaron y fir-
maron los estatutos fundacionales. OIFE quedo le-
galmente constituida como Asociacion sin fines de
lucro el 31 de Mayo de 1994 en Helanda. En ese mis-
mo afo, fue publicada la primera edicién del “Euro-
Ol-pass", un documento de viaje con informacion de
emergencia, traducida a varios idiomas.

En 1996, OIFE contribuyd a organizar las primeras
conferencias "gemelas™ sobre Ol en Woudschoten:
la 8% Conferencia Cientifica Internacional scbre Cl y
la Conferencia sobre la vida con Ol para afectados.
Posteriormente, se incrementaren las actividades a
escala europea en el marco del programa Helios Il y
del Foro Europeo de discapacidad, del que OIFE fue
miembro fundador desde 1997.

En 2001, Ute Wallentin, una de las fundadoras de
OIFE, sustituyo a Rob Van Welzenis como Presidente
de OIFE.

En la actualidad OIFE cuenta con 13 miem-
bros de pleno derecho, 8 miembres asociados,
2 patrocinadores y un miembro honorario.
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Objetivos de OIFE
Desde su fundacion OIFE persigue, entre otros, los
siguientes objetives:

- Representar los intereses de sus miembros a
nivel europec.

Recabar, publicar e intercambiar infermacicn
sobre la Osteogenesis Imperfecta.

Presentar los problemas de la Ol ante los orga-
nismos nacionales y supranacionales con obje-
to de que estos sean conocidos y reconocidos
come tales de forma que su tratamiento sea in-
cluide en los programas de salud publica.

- Promover las encuestas y los trabajos de in-
vestigacién sobre las causas, tratamien-
tos y efectos de la Ol asi como publicar los
resultados practicos de estas investigaciones.

+ Promover la concienciacion publica sobre todos
los aspectos de la Ol

En general, realizar o impulsar la realizacién de cuan-
tas acciones legales sean necesarias para promo-
ver y alcanzar los citados objetivos de la Federacion.

La Conferencia OIFE de 2009:
“Ql in Motion”

Del 20 al 22 de Noviembre de 2009 tuvo lugar en
Rheinsemberg, al norte de Berlin, la primera con-
ferencia enteramente organizada por QIFE, con el
titulo “O! in Motion” {"Ol en mavimiento”) centrada en
la rehabilitacion y los tratamientos de fisioterapia en
Osteogenesis Imperfecta.

"0l in Motion” fue precedida per una reunidn de la
Asamblea General de CIFE, en la que AHUCE estu-
vo representada por el vacal de la Junta Directiva y
delegado de nuestra Asociacion ante OIFE, Joaquin
Hinojosa,

En la Conferencia participaron mas de 80 invitados
de un total de 1B paises entre los que cabe citar, al
margen de los propios europeos miembros, a Cana-
da, China y Rusia. Participarcon asimismao 49 espe-
cialistas {médicos, fisicterapeutas, rehabilitadores,
psicélagos ete...) asf como 31 representantes de 16
asociaciones miembros de OIFE.

Durante los tres dias del programa, se presentaron
distintos tipos y conceptos de tratamiento por parte
de los expertos internacionales, que apartaron sus
propias experiencias y cubrieron con sus ponencias
un amplio abanico de temas en el campo de Ia re-
habilitacion y la fisioterapia (se expusieron estudios
sobre cirugla espinal, equipamiento especial, hidro-
terapia, tratamientos en adultos etc.. ). Estas presen-
taciones fueron acompanadas por una exposicién
de posters para preguntas y discusién. Ef debate fue
muy vivo vy fructifera,

Asimismo, en diversos talleres se mastraron progra-
mas de ejercicios mientras los fabricantes de equi-

pos de rehabilitacién presentaron sus avances en
productos adaptados a Ol. El programa concluia
con una velada festiva.

El balance de los organizadores de la Conferen-
cia es altamente positivo: numerosos especialistas
se conocieron persanalmente por primera vez, pu-
diendo intercambiar y compartir intensamente ex-
periencias y protocolos de actuacion. También fue
muy importante el intercambic de informacion scbre
casos concretos entre especialistas y organizacio-
nes de afectados. Como se pretendia al inicio de la
conferencia, esta dio lugar a la creacion de grupeos
de trabajo internacionales para profundizar en la in-
vestigacion y conacimiento sobre temas como “re-
habilitacién en adultos” o "complicaciones cardiacas
relacionadas con ta OI".

En definitiva, se iniciarcn nuevas lineas de trabajo
y se pusieron los cimientos para una cooperacion
reforzada en el futuro, Asi lo acreditaron los numero-
sos mensajes de felicitacion recibidos de gran parte
de los participantes (incluide el detegado de AHU-
CE) al Comité Organizador.

Nuestra Asociacidn sigue y seguird apostando por
una estrecha relacion de colaboracién con OIFE
como apoyo fundamental para que los intereses de
nuestro colectivo se den a conocer y puedan ser
defendidos con la fusrza que nos da pertenecer a
esta organizacién de referencia europea.

[op]
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FEDER, la voz de 3 millones de personas

en Espana

Ser la voz de los pacientes con enfermedades poco
frecuentes en Espana. Con esta maxima se recoge
los 10 afos de trabajo de Ja Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras {(FEDER). De esta forma, re-
presentar a los afectados, defender sus derechos
y hacer oir su voz es el objetivo de la crganizacion.
Para ello, desde 1998 agrupa a las asociaciones de
enfermedades raras en Espafa e impulsa proyectos
y servicios que tienen por objetivo mejorar su cali-
dad de vida.

Segun Claudia Delgado, directora de

FEDER “creemos en un mundc en
donde todos tenemos las mis-
mas opoertunidades de vivir,
sin importar la rareza de
una enfermedad. Cree-
mos gue es posible un
modelo social y sani-
tario en Espafa que
atienda  coherente-
mente a los enfermos,

de acuerdo con las
necesidades especi-
ficas de las patologias
poco frecuentes”,

De esta forma, desde la
organizacion siempre se
ha puesto en el eje central al
paciente. "Los afectados, como
reales expertos, tienen derecho a
participar en la mejora de sus problemas

y necesidades, y a que se reconozean las dificulta-
des afadidas a la propia discapacidad de las ER en
sus distintos aspectos medicos, sociales, sanitarios
y cientificos”.

En concreto, actualmente FEDER lucha porque los
Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)
sean una prioridad en la reciente Estrategia Nacio-
nal de Enfermedades Raras en Espana, puesta en
marcha hace apenas un afe por el Ministerio de Sa-
nidad y Politica Social.

Delgado asegura que "es crucial ia creacion de es-
tos centros para coordinar la informacion necesaria
para los afectados: epidemiologia, causas, trata-
mientos, expertos, investigadores y asociaciones de
pacieni=s”.

» Maria Tomé.
Gabinete de Prensa de FEDER.

Isabel Calvo,
nueva presidenta de FEDER

Tras tres afios de presidencia, Rosa Sanchez de
Vega ha decidido darse un descansc y priorizar su
actividad a nivel europeo (es la actual vicepresiden-
ta de la Organizacion Europea de Enfermedades
Raras —-EURORDIS-). De esta forma, Isabel Calvo,
miembro de la Asociacion de Afectados de Retino-
sis Pigmentaria de Catalufia ha cogido las riendas
y ha comenzado una nueva andadura junto a
FEDER.
Sus objetivos son claros “mejorar la
comunicacion interna con nues-
tras asociaciones y fomentar
unos recursos sostenibles
para consolidar, potenciar
y mejorar los proyectos
y servicios de la organi-
zacion”. Para ello, con
mucha fuerza, ganas
e ilusidn, Isabel Calvo
trasladé sus primeras
palabras en el marco de
la | Escuela de Forma-
cién FEDER gue se realizd
en el Centro de Referencia
Estatal de Enfermedades
Raras en Burgos. Acompaifa-
da de su equipo y del resto de
miembros de Junta Directiva, agra-
decid a Rosa Sanchez de Vega todo el
camino andado en los ultimos anos y trasladé
sus ganas de continuar haciendo las cosas bien y
con el paciente comoe eje central del trabajo.

FEDER un proyecto de TODOS

Para continuar andando el camino, Isabel Calvo y su
equipo han cemenzado un nueve proceso de pla-
nificacion que implica la colaboracion de todas las
partes implicadas. Es decir, de todos aquellos gue
son parte de FEDER.

Hablamos del nuevo Plan Estratégico de FEDER
2011-2015 que FEDER esta desarrollando con la co-
laboracion de la Fundacion Luis Vives. Para ello, la
organizacién esta realizando un gran trabajo anafi-




zando el diagndstico inicial scbre el que parte la
entidad. Segun Claudia Delgado “estamos traba-
jande sobre los valores que inspiran nuestra ac-
cion social y sobre nuestra mision. Ademas, hemos
realizando un analisis de la situacién para tener un
punto de partida sobre el que comenzar a trabajar”.
Para ello, FEDER ba contado con la colaboracién
de todos sus agentes: asociaclones, medios de
comunicaclon, lideres de opinién, plataformas so-
ciales, financiadores, empresas, expertos y demas
publico interesado en el abordaje de las personas
con enfermedades poco frecuentes.

Segln afirma Delgado, "FEDER es una organizacicdn
que trabaja conjuntamente con otras organizacio-
nes y entidades. Todas ellas, cada una desde su
ambitc de actuacion, hacen un esfuerzo comun
para mejorar la calidad de vida de las familias y es
por esta razdn por la que el nuevo Plan Estratégico
de FEDER debe contar desde el principio con to-
dos estos agentes”.

Memoria 2009 — Mas de 20.000 perso-
nas beneficiadas

La Federacién acaba de publicar su Memoria de
Actividades 2009 en donde se refleja que mas de
20.000 personas han sido beneficiadas a través de
los proyectos y servicios de la organizacion. Segun
Claudia Delgado, "este afio mas que nunca hemos
demostrado que unidos dejamaos huella y trabajan-

do en una misma direccidn se logran pequefios y
grandes resultados. Concretamente, este afo el
primer Dia Mundlal de las Enfermedades Raras ha
lograde que instituciones tan importantes como el
Senado de Espafa, la Casa Real o el Gobierno se
unan en un mismo gritc de apoyo a las familias.
Ademas, hemos comenzado a trabajar con el Cen-
tro Estatal de Atencidén a Personas con Enferme-
dades Raras y sus Familias (CREER) y participado
activamente en el impulso del | Registro Nacional
de Enfermedades Raras”.

Pero sin duda, 2009 se ha caracterizado por los
proyectos y servicios dirigidos directamente al
afectado. Desde la organizacion, han dividido su
Cartera de Servicios en funcién de las 4 grandes
necesidades de las familias.

Problema:

Falta de informacion social

y sanitaria sobre la enfermedad
Proyectos y servicios de FEDER
- Programas de apoyo a los

afectados, familias y entidades: La orga-
nizacion ha mantenido y consolidado su Servicio
de Informacion y Orientacién (SIQ), actualmente
la dnica Linea de Atencidn lntegral al afectado. A
través de este se ha proporcionado a las asocia-
ciones asesoria técnica y a los afectados, atencion

TEMAS DE ACTUALIDAD
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psicolégica, asesorfa juridica, creacion de redes de
apoyo y atencidn social. Concretamente, en 2009 el
310 ha atendido a mas de 2.500 personas, ha reali-
zado mas de 4.200 actuaciones y ha impulsado 32
redes de pacientes.

Problema: Escaso apoyo de la
Administracion

Proyectos y servicios de FEDER
Proyectos ante la Administracidn.

Accidn Politica: Se ha continuado trabajando
muy estrechamente con la Administracién cen el
objetivo de continuar representando a los afecta-
dos ante las autoridades plblicas. Para ello, FEDER
ha desarrollado en 2009 el Primer Estudio de Ne-
cesidades Sociosanitarias de Afectados por Enfer-
medades Raras (Estudic ENSERi0) que pusa sobre
la mesa que las personas con ER eran peregrinas,
cronicas y aisladas del Sistema Nacional de Sa-
lud. Este estudio trasladd a través de datos una
fotografia de la situacién de las patologias poco
frecuentes en Espafia. Ademas, y con esta infor-
macién como base se han desarrollado diferentes
posicionamientos y grupos de trabajo en relacidn
a las politicas que afectan a las familias poniendo
como eje central de dichas politicas a los pacien-
tes y destacando las medidas que les pueden be-
neficiar de forma directa.

En esta linea se han desarrollado Mesas de Dia-
logo autondémicas y el Congreso Internacional de
Medicamentos Huérfanos y Enfermedades Raras.

Problema: Falta de formacién
especifica sobre las Enfermedades
raras y las Asociaciones de pacientes

Escuela de Formacion FEDER: mas de 40
actividades formativas ha desarrollado la organiza-
cion en 2009. Todas ellas, han beneficiado a mas
2,800 personas y han logrado transmitir fa expe-
riencia y el conocimiento de mas de 10 afios de
trabajo. Talleres de formaciaon social y sanitario,
talleres para apoyar la labar asociativa y jarnadas
formativas a profesionates han sido algunas de las
actividades realizadas en el marco de la Escuela
de Formacicn.

Problema: Falta de sensibilizacion
social sobre las Enfermedades Raras.
Programas y proyectos de visibilidad: &
principal proyecte de la organizacién en cuanto a
la sensibilizacion social es su Campana Anual de
Concienciacion que organiza en torno al Dia Mun-
dial de |as Enfermedades Raras que se celebra en el

= = .I -y
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mes de febrero, Mas de 100 actos por toda Espaiia,
el apoyo de la Casa Real y el Senade de Espana y
la colaboracion de Fernande Torres y Juan y Medio
han sido los grandes éxitos de esta gran moviliza-
¢ion por los derechos de tos afectados. Tedo ello ha
tenido como resultado mas de 400 impactos en los
medios de comunicacion.

Ademas, en busca de mejorar la informacion sobre
enfermedades raras desde FEDER se han potencia-
de las nuevas tecnologias a través de Internet, prio-
rizando su boletin online como principal herramienta
de comunicacion,

Otro de sus proyectos principales ha sido el desarro-
llade un libro de testimonios. Enfermedades Raras,
Manual de Humanidad en donde 26 personas han na-
rrado su testimenio en primera persona, asi como &l
desarrollc de un calendariosolidario conla Fundacion
Estudiantes.

Fuente: Feder.org.

Para mas infarmacidn;

Maria Tome. Gabinete de Prensa de FEDER
www.enferredades-raras.org

Tel: 315334008
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Asamblea general de COCEMFE 2010

“30 afios luchando por los derechos de
las personas con discapacidad”

COCEMFE celebrd el pasado mes de junio su Asam-
blea General, en la que mas de 1600 asociaciones
de toda Espana estuvieron representadas. Durante
la misma se analizo el trabajo desarrollado por la
entidad en 2009, asi como la evelucion de las po-
liticas relacionadas con el sector de las personas
con discapacidad fisica y organica y los efectos que
la crisis econdmica que sufre el pals esta teniendo
sobre este colectivo.

Durante la Asamblea se aprobé por unanimidad la
Memoria de Actividades de 200S. En la presenta-
cion audiovisual de la misma, se quiso destacar los
30 afics que la Confederacion lleva trabajando por
los dereches de las personas con discapacidad. Un
trabajo que ha sido posible gracias a la unién, y es-
fuerzo por unos objetivos comunes, y que han hecho
que COCEMFE como entidad haya evolucionado y
crecido, de las 14 asociaciones que hicieron posible
su nacimiento a las mas de 1.600 que en estos mo-
mentos la conforman.

En el encuentro se aprobd también la incorporacion
a COCEMFE de la Confederacion de Mujeres can
Discapacidad y de |a Federacidén de Personas con
Discapacidad Fisica y Organica — COCEMFE Valla-
dolid (FECOVAL).

La clausura del acto estuvo presidida por la ministra
de Sanidad y Politica Social, Trinidad Jiménez, quien
confirmd que la reforma de la Ley de Propiedad
Horizontal, para que las comunidades de vecinos
asurman el gasto de las obras de accesibilidad en
los edificios “estd a punto de ver la luz”, entre otras
cuestiones.

Un ano centrado en la calidad
y la visibilidad

COCEMFE en 2009 se volcé en dos aspectos: la ca-
lidad y la visibilidad. Durante el pasado ano se im-
planté el Modelo EFQM de Excelencia, en nuestro
intento por mejorar de forma continua. Para ello se
inicid un costoso esfuerzo de implantacion, dada la
complejidad y diversidad de nuestrs organizacicn,
con la participacion de sus entidades, de los drga-
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nos de gobierno v de todo el personal de |a entidad.
La implantacién del Sistema EFOM exige un gran es-
fuerzo personal y econdmico para la entidad, y esto
supone un reto importante en la forma de trabajar,
pero la relevancia peso y fuerza que COCEMFE ha
adquirido a lo fargo de todos estos anfos ha puesto
de manifiesto la necesidad de comenzar este pro-
ceso, para maximizar la eficacia con la que la Confe-
deracion lleva trabajando durante este tiempo.

£n cuanto a visibilidad hemos decidido incrementar
nuestra presencia en los medios ya que nos aportan
el papel fundamental para superar nuestro tradicio-
nal déflcit: [a falta de sensibilizacion y concienciacién
de la sociedad con las personas con discapacidad.
La maxima de "si no estas en los medios, no existes”
cobra todo su sentido en nuestros dias. Su poder vy
capacidad de movilizacién no deja dudas, por ello 1a
importancia de un posicionamiento mediatico. Que-
remos utlizar todos los elementos de los que dis-
pone nuestro gabinete de comunicacion para llegar
cada vez a mas personas. En 2009 el trabajo en esta
direccion ha dado sus frutos consiguiendo el doble
de apariciones en medios que en 2008.

La Formacion y el Empleo, ejes basicos de nuestra
actividad, se han visto inevitablemente afectados
por la desfavorable coyuntura econdmica que esta-
mos viviendo. En 2009 COCEMFE consiguio a traves
de sus Servicios de Integracion Laboral la insercion
de 4.500 personas del colective, un 15 % menos si lo
comparamos con los datos de 2008. Como conse-
cuencia de esta situacion econdmica desfavorable,
este ano ha habido una mayor afluencia de usuarios
A nuestros Servicios y se han realizado mayor nime-

il

ro de acciones de Orientacion y de Formacién que
en ejercicios anteriores.

El proyecto Incorpora Inder desarrollado por CO-
CEMFE y Obra Social "la Caixa” continué trabajan-
do por superar los multiples factores de exclusion
que sufren aqueilas personas que tienen algun tipo
de discapacidad fisica y/u organica y que ademas
viven en zonas rurales, consiguiendo mas de 450 in-
serciones.

Las mujeres con discapacidad han seguido estando
en el eje de nuestras lineas de accidn, asi en 2009
implantamos un nuevo recurso en el municipio de
Getafe: "Alfabetizacion Tecnoldgica y Mejora de la
Empleabilidad de Mujeres con Discapacidad resi-
dentes en la zona sur de la Comunidad de Madrid”.
La Universidad Técnica de COCEMFE se ha conso-
lidado come una oferta formativa de “alta cualifica-
cién” dirigida a todas las entidades y a los diferentes
perfiles profesionales que las integran. En 2008 pa-
saron por ella mas de trescientos técnicos.

En cuanto al Programa de Turismo y Termalismo el
pasado afio realizamos 50 turnos de vacaciones,
beneficiandose mas de 2100 personas de este ser-
vicio, cuyo grado medic de discapacidad fue de
aproximadamente et 70%.

Y en relacion a Cooperacion para el Desarrollo €=
ha seqguido incidiendo en tres ejes de actuacion: |a
insercion laboral, el fortalecimiento institucional vy
la sensibilizacién v participacion ciudadana. Des-
de este Area se brindd en 2009 asesoria técnica
para la gestion y seguimiento de siete proyectos de
cooperacion internacional y se obtuvo ta cofinancia-
cion de fres nuevos proyectos.
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Nuestra experiencia en clavos telescéopicos
y en el tratamiento quirdrgico de la O.l

» Dra. Ana Bueno,
FEA. del Hospital Universitario de Getafe.

Hemeos revisado el total de los pacientes que he-
mos tratadc en nuestro hospital, en el S. de COT,
desde que iniciamos &l tratamiento de los enfermos
con Q. en Octubre de 1991, hasta el 1 de Septiem-
bre de 2009. Solamente incluimes los nifios tratados
quirdrgicarente en alguna ocasion por nosotros,
por fracturas o deformidades ¢seas {no inciuimos
aquellos otros que son tratados médicamente pero
a los que nosotros no hemos operado en ninguna
ocasién). Tampoco incluimos los casos de pacien-
tes operados en edad adulta, estableciendo como
edad {imite los 18 afios.

Existe un cambio importante en la frecuencia y ca-
racter(sticas de las cirugias que hemos realizamos a
lo largo de los afos: es significativa la modificacion
de nuestra indicacion quirdrgica, asumiendo al 100%
esta patologia a partir del ano 2,000, momento en el
cual se dan dos hechos: Se protocoliza el tratarnien-
to IV caon difosfonatos por parte del 3° de Pediatria
y NOSOros comenzamos a usar otros tipos de clavos
intrarmedulares telescopicos de insercion mas facil
y menos cruenta: sustituimos los clavos de Bailey

b Dr. Jose lgnacio Parra.
Jefe cle seccion de COT Infantil,

Dubow por los claves de Fassier Duval, aunque en la
actualidad no usamos exclusivamente estos clavos:
en pacientes con cierre del crecimiento proximo, in-
cluso a nivel femoral, usamos clavos de Rush, maxi-
me cuando se trata de las tibias. También los hemos
usade cuande el didmetro diafisario del fémur o de
la tibia, es mas estrecho que el didametro mas pe-
guefio del Fassier Duval e incluso, en algun caso,
hemos usado clavos elasticos de distinto tipo inser-
tados en sentido opuesto con efecto telescdpico.

Nuestra estadistica

Recogemos los casos tratados desde Octubre de
1891 hasta el 1 de Septiembre de 2009. El mas anti-
guo se operd el 13-16-1991.

En total son 44 pacientes operados vy 152 cirugias
El sexo de los pacientes no es significativo: 22 hom-
bre y 22 mujeres y el lado operado tampoco: 73
casos el lado Dy 64 ef lado [. La mayoria de los
pacientes son diagnosticades clinicamente de Ol
tipo 111,




La edad limite de las cirugias ha sido entre los 15
meses el de menor edad y de 171 afios, el mayor.
De las 152 cirugias, 35 casos de los enclavados in-
tramedulares, son nifios de 3 o menos de tres anos,
con una edad media de 2 afios y 3 meses, esto
es, un 20% del total de las cirugias han sido ope-
rados antes de que iniciaran la marcha e incluso
esta necesidad de iniciarla forzd nuestra indicacion
quirdrgica.

Nuestra experiencia en clavos
telescopicos

(... y otros clavos endomedulares
en huesos largos de MMII)

Han sido 132 huesos de MMIl enclavados: 99 fému-
res, 27 tivias y 6 caderas (i fractura, 1 pseudoartro-
sis, 4 coxa vara)

La cirugfa mas agresiva fue operar simultdneamente
los dos fémures y una tibia en un mismo paciente.
En 19 ocasiones mas se han operado dos fémures
o dos tibias o fémur y tibia. (Cada vez mas el 5°
de anestesiologia es mas reticente a que realice-
mos este tipo de cirugias). Un paciente asociaba
pies zambos (que operamos simultanearmente). Otra
paciente sufria luxacion inveterada de rotulas, igual-
mente operadas. Los 3 casos de escoliosis grave,
intervenidas quirdrgicamente, no las incluimos en
nuestra estadistica porque no hemos sido nosotros
los cirujanos de las mismas.

Los clavos que hemos insertados son los siguientes:
89 F D, 20 B D, 31 Rush, 5 Kirschner y otros menos
usados son 7 casos {4 Mancy; 1 casc de Tens; 1 caso
de Thalon y 1 PLN) y practicamente casi todeos han
sido a partir de enerc de 2000.

Las causas de la intervencion quirdrgica las pode-
mos agrupar en dos grupos: Uno formado por las
causas asociadas a la enfermedad, es decir por
fracturas (79 veces: 45 fracturas simples, 27 fueron
fracturas sobre una deformidad ya planificada para
cirugia y 7 fracturas sobre el hueso con un clavo
ya insertado); por deformidad 14, ¢ por coxa vara, 4
casos. Y dos, las causas de reintervenciones en el
mismo hueso, gue son 29 casos y que scon agque-
llas en las que existe una causa directa o inmediata
que obliga a la segunda cirugfa, derivada de una
insercion biomecanica poco resistente en este tipo
de hueso, aungue en un hueso sanc resultara inco-
rrecta; a saber: mala insercion en la zona proximal,
2 casos, lateralizacion metafisaria proximal favore-
cido por un insercidn poco medial, 3 y desanclage
proximal del FD. dos casos. O bien las reinterven-
ciones asociadas a un hueso patologico: Extrusién
del clavo, 8 casos caida distal del clavo, 3 (en algun
caso hemos hecho profilacticamente la colocacion
de un tornillo interferencial sujetando la insercion
distal del clavo de FD en la epffisis del fémur) e
incurvacion del hueso y del clavo con resultado de
no elongacién en 3 casos. Y finalmente los casos
de reintervencion por deficiencias del instrumental;

aflojamiento o suelta de Ja “T"delclavo de Bailey Du-
bow, 3; ausencia de elongacion, 2; desanclaje del
clavo de Rush; o un caso de recambio del clavo por
fin de la elongacion.

Ademas hemos operade 3 casos de pseudoartrosis
y un EMO de un FD. por Infeccidn tardia {pandiafisitis
en el fémur izquierdo)

Nuestra experiencia en el tratamiento quirdrglco
de la C.I.

Referido a otras cirugfas realizadas en pacientes
con Q.. por padecer Q..

De las 152 cirugfas en 44 pacientes operados, {en
6 ciruglas registradas nc hemos conseguido iden-
tificar el diagndstico ni el tratamiento) 3 casos son
antebrazos, 2 fracturas diafisarias y 1 caso de ca-
llo vicioso gque deformaba el antebrazo, limitaba
llamativamente la pronosupinacién y favorecia las
refracturas (se hize una osteotomia en cufa de sus-
traccién y fijada con una placa LCF), 2 cubitos en
el alécranon {obenque),] himero, dos luxaciones de
rétulas y 3 pacientes con pies planos (6 pies) a los
gue se les ha aplicado distintes métodos de correc-
cién, a los dltimos, a parte de insertarles en el seno
del tarso una protesis subtalar, se les ha retensado
el tibial posterior reinsertandolo mas distal.

Lo descrito corresponde a un periodo de tiempo
gue dfa tras dia se va madificando por la realizacién
de continuas cirugfas en pacientes cien por cien ac-
tivos fracturados o para restablecer una anatomia
mds apta para la marcha, en pacientes que asi lo
demanda su renaciente actividad.




Intervencion desde CANF COCEMFE

La Ceguera y Sordera de la sociedad
en general y de las administraciones
en general para ver los graves
problemas y necesidades que sufren
los afectados por enfermedades raras

En primer lugar agradecer el que se hayan acor-
dado de nosotros para participar en tan importan-
te evento y trataremos de poner nuestro granito de
arena para que los afectados por enfermedades
raras, que llevan afios luchando y reivindicande sus
derechos como pacientes y como seres humancs
tengan el reconocimiento en la sociedad , y que su
su baja prevalencia, no sea un obstaculo ni una ex-
cusa para no cumplir con las reivindicaciones que
se solicitan desde las asociaciones, aunque afec-
ten a menos de 5 por cada 10.000 habitantes. No
se debe olvidar que de estas mas del El 65% son
graves e invalidantes.  Que de cada 5 enfermos
tiene dolores cronicos lo que supone una calidad

P M? Angeles Cdzar.
Presidenta de CANF COCEMFE Andalucia.

de vida terrible, como terrible es la estimacion de
que el 35 por ciento de las muertes de nifios en su
primer afio de vida se debe a ellas,

Y a aungue cadavez mas se reconoce la nece-
sidad de tomar medidas para luchar contra el su-
frimiento e indefensién y el sufrimiento las familias,
parece no acabar de ver la luz de que seria un apo-
yo integral en los tratamientos ayudas tanto materla-
les, médicas y psicologicas.

Es verdad que han tenido la fortuna de ser escu-
chados en algunos foros muy importantes, pero sin
el resultado a nuestre modo de ver suficienternente
eficaz que los enfermos necesitan, la tardanza en
el diagnostico, la confusidn de estos hasta llegar a
equivocarlos cen problemas de agresiones y maltra-
taos familiares hacia los pacientes por ejemplo en
los enfermos de huescs de cristal.

Mientras se derrocha el dinero o presuntamente ai-
gunos se [o quedan ,para las ayudas indispensables
gue necesitan estos seres humanos gue ninguna
culpa tlenen de ser los denominados “mincria” se
ven en multitud de casos mendigando una res-
puesta o ayuda para paliar unas necesidades ba-
sicas para su calidad de vida y desde luego que
es obligacion inexcusable de las administraciones
sanitarias mimar a y atender este tipc de reivindi-
caciones , pero como expresamos en el titulo estan
ciegos y sordos hablan y prometen pero la realidad
es otra muy diferente se ha recorrido un metro en
los kilémetros de lucha que los afectados vienen
peregrinando para que se les reconozca sus dere-
chos, derechos que no limosnas, uno de ellos y de
vital importancia fa investigacion en este tipo de en-
fermedades minoritarias .

Desde el defensor del paciente tenéis nuestro apo-
yo nuestra maxima solidaridad y en este foro publico
nuestro ofrecimiento para ayudar a relvindicar don-
de fuera necesario escs derechos que como ciuda-
danos de primera son los enfermos y familias de
enfermedades raras.

Me gustaria para terminar felicitando a las asocia-
ciones por su lucha imparakle, animarles a que con-
tinuar en ella porque sclicitar no es mendigar vy lo
gue no se pide no se consigue y solicitando es la
forma de mover las conciencias y en esc os asegu-
ro ino estais solos!
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| Plataformas virtuales de la Salud
. n
para la Atencion en Enfermedades Raras

I [sabel Motero.
Psicdloga de FEDER Andalucia.

El leer hace completo al hombre,
el hablar lo hace expeditivo, el escribir
lo hace exacto.

Francis Bacon

En la intervencion on-line la escritura adquiere el
maximo sentido. Cuando escribimos conectamos
con la parte méas intima de nosotros mismos, y esto
se convierte en un ejercicio de auto comprension. A
medida que lo hacemos se van moldeando nuestros
pensamientos y sentimientos, lo cual contribuye a
aclararlos.

Es una realidad que las tecnologias de la informa-
cion y de la comunicacion han cambiado conside-
rablemente las formas de crear empleo, de trabajar
y de vivir.

El uso de las nuevas tecnologias por parte de los
pacientes tiene efectos positivos sobre variables
psicologicas como:

+ La percepcion de autoeficacia.
* El manejo de la enfermedad.

* La percepcion de apoyo social.
+ El manejo de la ansiedad.

Internet ofrece posibilidades muy interesantes, es
una herramienta de gran utilidad para la atencién
de las personas afectadas por enfermedades raras
como la osteogenésis imperfecta y sus familias, sin
necesidad de que se desplacen, sobre todo cuando
los interesados no pueden o no quieren acceder a
ello de manera presencial.
El usuario recurre a la Red no s6lo como una he-
rramienta facilitadora de gestiones administrativas
! informacionales, sino cada vez mas como un es-
pacio que configura su estile de vida y, por ende,
donde tiene algunas de sus experiencias cotidianas
de salud.

{Kivits, 2006).

Las redes sociales en Internet han ganado y siguen
ganando un espacio de forma vertiginosa convir-
tiéndose en puntes de intercambio de informacion
y sobretodo en lugares para encuentros humanos.
Las personas no usan solo la Red por su utilidad
en el cuidado de su salud, sino porgue ademas les
ofrece una experiencia emocional gratificante.
(Lorca y Jadad, 2008).

S
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El paciente en la sociedad del conccimiento puede
hacerse mas autoeficaz en el cuidado de su propia
salud emponderandose vy siendo capaz de hacer
centribuciones significativas al sistema de salud si
se sabe canalizar bien la demanda implicita de ma-
yor participacién en €l cuidado de la propia salud, ¢
la de una persona guerida,

{Armayones y Hernandez)

En la osteogénesis imperfecta, al igual que en otras
enfermedades raras, por las propias caracteristica
de la enfermedad nos encontramos con pacientes
que presentan dificuttades en el acceso al diag-
nostico, a profesionales especializados, a un trata-
miento adecuado, dificultades para relacionarse con
otros pacientes etc.

Estas dificultades se ven agravadas por la disper-
sién geografica que tlenen los afectados y sus fa-
milias. Para evitar este aislamiento social, la familia y
el enfermo necesitan apoyo emocional, informacién
clara sobre el curso de la enfermedad vy ayuda ma-
terial. Internet acerca a los enfermos y las familias
contribuyendo a proporcionar parte de esta ayuda
que mencionamos.

<Qué ventajas tiene la intervencion on-line?

Las ventajas de la intervencion on-line son las si-
guientes:

+ Se ofrece una atencién inmediata e individua-
lizada. La persona puede dejar una consulta
y recibir respuestas de otros usuarios o de un
profesional (dependiendo del portal y el tipo de
consulta),

+ Se intercambia la informacién entre pacientes,
famiilares y cuidadores.

ESPACIC SANITARIO: XVI CONGRESO DE AHUCE

+ Se pueden conocer a través del portal On-Line,
las necesidades reales de los afectados, fami-
liares y cuidadores.

* La consulta se desarrolla en un entorne conocl-
do, tu casa o el lugar donde te conectas desde
internet, lo cual favorece el uso de un espacio
no sesgado por razones de accesibilidad, ya
sea por discapacidad, género, infraestructura...

» No tiene los mismos gastos gue se originan
cuando se acude presencialmente a realizar di-
cha consulta (ademas de que este acercamien-
to presencial no siempre es posible).

* Se puedsn guardar los mail y las conversacio-
nes de chat, lo cual contribuye a poder volver a
leerlas en cualquier momento, y asf reflexionar
sobre lo escrito.

Los programas por ordenador que combinan la in-
formacicn sanitaria con el apoyo de los iguales pue-
den representar una forma de satisfacer las necesi-
dades que tienen los pacientes de:

* Informacion sobre la enfermedad vy el tratamiento.
- Apoyo social.

- Apoyo en la toma de decisiones.

« Ayuda en los cambios conductuales.

{Murray E, Burns J, See Tal S, Lai R, Nazareth I)

A lo largo de todo ef munde existen distintas inicia-
tivas que a modo de redes sociales virtuales permi-
ten que las personas que padecen enfermedades
raras como la Ol, puedan reunirse periédicamente
para disfrutar de la compania del otro, compartir in-
formacion e intercambiar experiencias.

¢Quién mejor que un enfermo de Osteogénesis im-
perfecta puede opinar sobre los efectos psicologi-
cos que [a enfermedad tiene socbre él y sobre su en-
tomo? Puede hablar desde su experiencia y contar
el camino recorrido.

Los médicos que me trataban a mi desconocia to-
talmente la enfermedad, sin embargo, los médicos
que hay actualmente saben mas sobre como es
esta enfermedad y por dénde tienen que ir. A mi
por ejemplo me decian: ejercicio nulo, nada, nin-
guno. Ahora sabemos que el ejerciclo es bueno,
porque potencia |a musculatura, porque protege
el hueso, porque el hueso se fortalece. Son sitios
por donde yo he pasado que los demas no tienen
por qué pasar (Testimonio afectado y padre de nifa
afectada)
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Can este tipo de aplicaciones, [a persona tendréd a
su disposicién infinidad de recursos que, a modo de
“consejeros virtuales” con una apariencia y "proximi-
dad psicologica” mayor que en cualquier otro mo-
mento de la Historia, contribuiran a aumentar su sen-
sacion de control sobre la propia vida, su eficacla en
la tarea de cuidarse y cuidar de las personas que
ama, a consolidar su percepcion de autoeficacia v,
en definitiva, contribuiran a aumentar la sensacion
de Bienestar, componente este tan fundamental de
la Salud que podriamos decir que forma parte de
su esencia.

{Revista esalud.com. Dr. Manuel Armayones Ruiz,
Dra, Eulalia Hernandez Encuentra).

Elementos de una plataforma virtual:

* Espacio personal. Este espacio contiene:

- Un perfil personal con posikilidad de editar
datos personales e incorporar videos, foto-
grafias, ficheros...

- Un espacio privado que permite intercam-
biar mensajes privados con otros usuarios
a nivel individual.

* Espacio de evaluacion € intervencion psicoldgica.
- Espacios de evaluacién diaria de la evolu-
cidn de la persona.
- Acceso a intervenciones on-line con un psi-
cologo en determinadas clrcunstancias.

» Espacios de intercambio de grupo.
- Foros {agrupados en funcidn del tema)
- Chat (para charlar virtualmente con varias
personas a la vez)
- Mensajeria instantanea (con la posibilidad
de mantener "conversaciones con voz y vi-
deo con varias personas simultaneamente)

- Espacios recursos sanitarios y sociales.
- Informacion sobre la enfermedad.

I

Agradezco mucho vuestros correos, al final los im-
primi para que mi sobrino los leyera y la verdad es
que fue una gran idea, le gustaron muche..., y a mi
hermana mas adn... (Testimonio extraido del fora)

Por otra parte, tenemos espacics en internet come
YouTube donde podemos encontrar informacidn de
actualidad scbre enfermedades raras, en concre-
to, osteogénesis imperfecta. En concreto, si pone-
mos el nombre de la enfermedad en el buscador,
nos encontraremos un gran numero de testimonios
reales sobre la misma, asi como reportajes como el
de linea 200 en el que encontraremos ademas de
dichos testimonios, declaraciones de distintos pro-
fesionales involucrados en esta enfermedad, inclu-
yendo la Asociacion AHUCE. Por tanto, es un medio
mas de difusidn social y un gran motor de cambio
sobre una patologia de baja prevalencia. El acceso
a estas nuevas tecnologias posikilita dicha difusion.

Encontrar una Asociacién y gente que tiene la mis-
ma enfermedad, es un alivio, porque ahora mismo
estamos luchando por muchas cosas que anterior-
mente no podiamos luchar, médicos, hospitales de
referencia, en tener un tratamiento...(Testimonio
madre afectado)
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Bien es cierto que en numerosas ocasiones, la in-
formaclon gue dan determinados portales puede
ser poco precisg, inadecuada o falsa, pero en este
sentido, los propios usuarios son los que en muchas
ocasiones pueden clasificar dicha informacion ve-
lando porque se cumplan estos criterios de calidad,
A pesar de que no hay dos personas iguales, ni dos
circunstancias vitales iguales, la vivencia de una si-
tuacion similar como es padecer la misma enferme-
dad, o tener en la familia a alguien que la padezca,
hace semejantes a personas de diversa condicion y
da fuerza al grupo para afrontar la enfermedad, para
apoyarse en los mementos complicados y alegrarse
juntos en los buenos.

Compartir aspectos relacionados con la autoestima,
el dolor, los momentos de crisis, las recaidas en la
enfermedad, el espiritu de lucha etc ayuda a enfren-
tar los propios temores, acumular experiencias de
apoyo, percibir un aumento del apoyo social e inclu-
s0 vivir mas plenamente cada momento.

Una fractura te abliga a empezar de cero una y otra
vez, eso te machaca psicolégicamente. Los grupos
de apoyc me ayudan porque vengo y la gente me
entiende, entiende ese reposo y las vueltas que le
doy a los dolores cuando estoy en mi casa {Testi-
monic de una persona afectada de O).

¢Cémo podemos comunicarnos y enten-
dernos en el mundoe on-line?

Una comunicacion abierta, empatica y desde el
respeto, puede ayudar a afectados y familiares no
sdlo emocionalmente, sino a realizar algunas to-
mas de decisiones importantes y dificiles en estos
momentos.

En las siguientes lineas vamos a hablar de cdmo
podemos comunicarnos y entendernos en el mun-
do on-line, tanto si nosotros somos los usuarios que
realizamos una consulta, como sl somos quienes la
recibimos.

El Counselling

- La comunicacion y la informacion constituyen
{as habilidades mas importantes para realizar
una atencion de calidad y éstos son los pila-
res fundamentales del Counselling.

- No solo se ofrece informacion, sino que
ademas ayuda a asimilarla a través dei
principio de potenciacion y de competen-
cia personal lo que consigue minimizar el
impacto emocional.

Fases del Counselling

1. Mostrar empatia o respeto, comunicandole a la per-
sona que lo que siente y piensa es importante,
es tratar de ponernos en su lugar y entender
sus sentimientos. Demostrar esa actitud se
puede hacer con frases como: "entiendo lo que

"o

sientes’, “noto que...”

2. Escuchar activamente. Es una técnica que se
podemos emplear cuando estamos intentando
entender qué nos esta diciendo una persona, y
para ayudarla a ella misma a entenderse mejor.
Permite crear una situacion de comunicacidn
verdadera y eficaz y puede contrikuir a la solu-
cion de problemas y al progreso persanal.

La escucha activa significa escuchar y enten-
der la comunicacion desde el punto de vista
del gque habla. Algunas habilidades a poner en
préactica en la escucha activa son:

- Parafrasear. Repetir el mensaje que creemos
gue la otra persona nos quiere comunicar, de
una forma mas breve y centrada en los as-
pectos esenciales. Esta técnica tiene dos ob-
jetivos: Comprobar que hemos entendido co-
rrectamente lo que nos ha dicho y comunicar
que efectivamente empezamos a entenderlo.

- Emitir palabras de refuerzo. Ayudan a trans-
mitir gue se comprende lo que esta diciendo
la otra persona, o que hay interés por la con-
versacion.
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» Clariflcar. Sirve para conocer qué se esta que-
riendo decir, sobre todo en relacidn a expre-
siones que pueden resultar confusas para
algunos de los interlocutores.

« Verificar. Esta habilidad sirve para comprobar
si hemos entendido bien lo que nos ha dicho,
asi como proporcionar feedback al respecto.

3. Dejar que ef usuario exprese sus emociones.
Se trata de crear un ambiente en el que el
usuario pueda expresar sus malestares emo-
cionales y asi reducir sus conflictos. Es im-
portante que aceptemos las emocicnes del
usuario, no las minimicemos, no intentemos

Frases que ayudan, y frases que no.

cambiarlas, te invitemos a hablar de lo que
siente, preguntandole cémo ileva la situacion
y qué preocupaciones tiene.

4. Ayudar a definir las necesidades. Una vez ex-
teriorizadas las emociones y pensamientos, el
proceso de comunlcacion continda para tratar
de organizar las necesidades mas inmediatas
de la persona que consulta.

5. Ayudar a tomar decisiones después de re-
flexionar. Pregunta, explora, no des nada por
supuesto, permiteie al otro la posibilidad de
no adecuarse a tus premisas. Descubriras
maravillas.

(Ana Isabel Gutierrez. Neuropsicdloga. Guia de Apoyo Psicolégico en Enfermedades Raras)

FRASES QUE NO AYUDAN

FRASES QUE AYUDAN ' |

ivamos! iTranquilizate!

Comprende que debas sentirte mal. Me hage cargo de como
lo tienes que estar pasando.

Deja de lorar...

Tus reacclones son respuestas normales ante la situacién
que estas pasando.

iHay que ser fuertet

LComo puedo ayudarte?

otras personas que no tienen tu suerte...

Debes estar agradecido por tener hijos/marido/famitia etc. Hay

No es tu culpa, nadie ha sido culpable de esta situacién,

Hay que resignarse...

Tienes mi apoyo, vames a ver qué podemos hacer.

Eres afortunado por estar vivo...

Entiendo que lo que te digo puede resultarte duro...

Pedria haber sido peor...

Es comprensible que te sientas de esta manera, es normal
que tengas estos sentimientos.

Eres joven y puedes continuar tu vida...

La situacion es muy dolorosa pero a veces nuestros pensa-
mientos pueden incrementar nucsiro malestar.

Tienes que fijarte en las cosas bonitas de la vida.

Tal vez las condiciones no vuelvan a ser come antes, pero po-
dremos hacer intervenciones para que mejoran,

‘Ya veras como todo se soluciona.

Cualquiera en W lugar habria reaccionado igual.

iNo pienses mas en elle!

Se cdmo te habras sentde al recibir el diagnostico/resultado!
desenlace...

Seguro que a partir de ahora las cosas irén mucho mejor.

Aqui estamos para escucharte.

i{De qué recursos dispongo para poner en practi-
ca la escucha activa cuando tenemos sesiones de
chat on-line?

1. Emplear frases cortas, mejor que textos targos
gue mantienan a la otra persona a la espera.

2. Responder de forma rapida a cualquier men-
saje o contacto del paciente.

3. Establecer un cédigo con el que ambos, psi-
cologo y usuario, sepan cuando uno de los
dos ha terminado de hablar. Por ejempilo: ()

4. Emplear las frases y palabras completas, no
abreviaturas, que en muchas ccasiones gene-
ran confusion y dificultan la comprensién del
mensaje.

A modo de conclusion

La enfermedad es un proceso de aprendizaje, una
oportunidad para crecer en aspectos nuevos de la
persona, una ocasion para aceptar que existen co-
sas que no podemos controlar y que van mas alla
de nosotros.

En este sentido, son nuestras decisiones, y no
nuestras circunstancias las gue determinan nues-
tro propio destino.

Internet es positivo porque nos uneg, nos conecta.
El estar conectado nos prolonga la vida y no sola-
mente anade afos a la vida, sino vida a los afos.

{Luis Rojas Marcos. Psiquiatra}
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Definicidon y Genética de la O.l

» Dra. M? Soraya Ramira Ledn. Genetista.
Hospital Universitario de Getafe.,

La genética es una rama de las ciencias bioldgicas, L@ célula es una unidad minima de un organismo
cuyo objetivo es el estudio de los patrones de he- ~ capaz de actuar de manera autonoma.

rencia, del modo en que los rasgos y las caracterls-  Todos los organismos vivos estan formadaos par ce-
ticas se transmiten de padres a hijos. lulas. Dentro del nlicleo de las células se encuentra

la informacién genética. La informacion genética
estd codificada en la secuencia de nucledtidos que
forma el ADN.

El ADN se empaqueta en un ndmero determinado
de cromosomas caracteristico de cada especie.
También existe material genético mitocondrial.

La Ostecgénesis Imper-
fecta {(Ol) es una enferme-
dad de origen genético
causada por la disminu-
cion en la produccion del
colageno tipo ), © por la
sintesis anormal de dicha
molecula.
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Cromosomas

El cariotipo humano esta formado por 46 cromoso-
mas : 22 pares autosomas y 1 par sexual.

Todas las células del organismo tienen 46 cromo-
somas, excepto las células sexuales (dvulo y esper-
matozoide) que tienen 23 cromosomas cada una.
Bivision mediante Meiosis.

ADN

La informacion genética se encuentra codifica-
da en el ADN. El cédigo Genético se basa en la
secuencia de bases nitrogenadas A{Adenina),
T(Timina}, C(Citosina), G (Guanina). Su estructura es
de doble hélice.

Hasta hoy se han descrito 4 genes responsables de
causar Ot

Genes

Son fragmentos de ADN gue contienen la informa-
cion necesaria para sintetizar una proteina determi-
nada. El ser humano tiene aproximadamente 30.000
genes

Mutacion

Es una alteracion o cambic en la informacion ge-
nética {genotipo} de un ser vivo y gue, por lo tanto,
va a producir un cambio de caracteristicas, que se
presenta sUbita y esponta-

neamente, y que se puede o T e
transmitir o heredar a la 3 1
descendencia. La unidad (,]
genetica capaz de mutar i )
es el gen. Pueden ser cro- J »r

mosomicas o moleculares.

Hasta hoy se han descrito 4 genes responsables de
causar Cl:

1) Gen COLIAI {(collagen, type |, alpha 1): codifica la
cadena alfa 1 del colageno 1 y esta localizado en
el cromosoma 17 en la regidn g21-g22.

2) Gen COLIA2 (collagen, type |, alpha 2): codifica la
cadena alfa 2 de colageno 1y esta localizado en el
cromosoma 7 en la regidn gq22.

3} Gen CRTAP (cartilage associated protein): codifi-
ca una proteina asociada al cartilago y esta loca-
lizado en el cromosoma 3 en la regidn p22.3.

4) Gen LEPRE! {leucine proline-enriched proteogly-
can {leprecan 1): codifica una prolina 3hidroxilasa
(P3HI}, y esta localizado en el cromosoma 1 en la
region p34..
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Osteogénesis Imperfecta:

Tratamiento Médico

B Dra. M?® Pilar Gutigrrez Diez.

MA Molina G Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de Getafe. Madrid.

Introduccion: La Osteogénesis Imperfecta (QI)
comprende un grupe heterogéneo de enfermeda-
des producidas per un desorden heredltario, que
afecta a la produccion de colageno, principalmente
del tipo |, responsable de la resistencia osea, elasti-
cidad de la piel y tendones. Clinicamente se carac-
terizan por: fragilidad dsea (lo gue motivd que se la
denominara “enfermedad de los huesos de cristal");
disminucién de la masa ésea y una amplia expre-
sividad clinica (desde formas leves a letales).Junto
a éstos, la Ol presenta otros sintomas extradseos ta-
les como escleras azules o grisaceas, dentinogéne-
sis imperfecta, hiperlaxitud cutanea, hipermovilidad
articular, sordera en la edad adulta, etc asociadas a
las anomalfas del colageno tipo I.

La mayoria de las Ol aparecen cemo consecuencia
de una mutacion dominante en uno de los genes
que codifica el colageno tipo | :COLIAI y COLIAZ
(localizados en los cromosomas 17 y 7 respectiva-

mente) En los afectados por los tipos V y VI, no hay
evidencias de que presenten mutaciones en los ge-
nes que codifican el colageno tipo |, si bien se han
propuesto algunos genes candidatos relacicnados
con el desarrollo y organizacion del hueso. Menos
del 10% de las Ol estdn causadas por mutaciones
recesivas en otros genes que intervienen en la sin-
tesis del colageno :gen que codifica la Prolina-3-
hidroxilasa, LEPRE 1 {localizado en el cromoscma 1)
y el gen de [a proteina asociada al cartilago:,CRTAP
(localizado en el cromasoma 3). La herencia rece-
siva se ha encontrado en formas letales, graves y
moderadas de Ol

Prevalencia: Se estima en 1 de cada 12.000-
15000 RN; afectando por igual a los dos sexos, ra-
Zas y grupos etnices. Se estima qgue en EEUU entre
25.000-50.000 personas padecen Ol. En Espaia se
calcula que estan afectadas unas 2700 personas.

Patogenia: La mayoria de los casos de Ol se de-
ben a mutaciones (se han descrito mds de 800) en
los genes COLIA1 y COLIT A2, responsables de la for-
macién del tropocolageno tipo 1, que va a formar co-
lageno tipo 1, el cual esta formado por tres cadenas
polipeptidicas (2 1y 1 2) que forman una estructura
triple helicoidal Para que estas cadenas se entrela-
cen correctamente, unc de cada tres residuos tiene
que ser glicina. Las anomalias mas frecuentes en-
contradas en la O son mutaciones puntuales que
afectan al residuo de glicina en alguno de los genes
anteriormente mencionados. Las células que pre-
sentan estas mutaciones van a producir una mezcla
de colageno normal y andmalo. El fenotipo resultan-
te de estas mutaciones puede variar de letal a leve,
dependiendo de qué cadena se vea afectada, en
que posicion de la triple hélice aparece la sustitu-
cion y del aminodcido que sustituye a la glicina.

Las mutaciones que crean un codon de parada pre-
maturo en el COLIAL en la mayoria de los casos se
corresponde fenotipicamente con la Ol Tipo L Los
productos de transcripcion de los genes que ai-
bergan dicha mutacién suelen ser inestables y son
destruidos por un proceso llamado”. non-sense-
mediated decay” . En estos casos sélo se producen
las cadenas normales de coldgeno tipe |, [0 que se
traduce en un defecto cuantitativo en la produccién
de colageno.

2l
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Clasificacién: Por su amplio espectro clinico y
biomolecular, cualguier clasificacion es incompleta,
por ello se han propuesto varias, siendo la de uso
mas comun desde 1979, la de Sillence y col. En ella
se divide a los pacientes en cuatro grupos en base
a la gravedad y evolucidn de la enfermedad, siendo
el grupo 1V el que presenta més diversidad clinica,
Sin embargo, los pacientes no siempre encajan en
un grupo determinado; y por otra parte la histolo-
gia ¢sea ha puestc de manifiestc que pacientes
con presentacion clinica similar, pueden presentar
cambios muy diferentes en la organizacion del te-
jido dseo. Esto ha llevado a la definicidn de 7 tipos
{Cuadro 1), Glorieux y col han identificado por sus

distintas caracteristicas clinicas e histoldgicas los
grupos V, VIl y VIi, que previamente se incluian en el
grupo IV de Sillence . La caracteristica clinica mas
relevante en todos los grupos es la fragilidad ésea,
aunque la gravedad es distinta para cada uno de
ellos, siendo de menos a mas: Tipo |< Tipos IV, V, VI,
VIl < Tipo < Tipe I, y ain dentro del mismo grupo
esta varfa enormemente de unos pacientas a otros.
En cuanto a la herencia, del Tipo | al V siguen un pa-
tron dominante y autosomica recesiva en los Tipos
Vly VII. Las mutaciones gque afectan al colageno tipo
l, nermalmente estan presentes en los Tipos | al IV y
no se encuentran en los Tipos V, ¥l y VI, como ya se
ha comentado.

Tipo | Tipo Il Tipo Il Tipo IV Tipo V Tipo VI Tipo VI
HERENCIA AD AD AD AD AD INCIERTA AR
MUTACIONES Codon de para- Susutlljcllones de Sulstltllj.mones de Su'slltuFIones de Se e Explreglon }
ASOCIADAS da prematuro en la glicina en a glicina en 2 glicina en descoRocen desconocen hipamérfica de
COLIA COLIAI 0 COLIAZ | COLIAI 0 COLIAZ | COLIAI o COLIA2 CRTAP
SEVERIDAD LEVE LETAL GRAVE MEDIA MOUERADA MEDIA MEDIA
FRACTURAS Pocas a Miltiples Graves fncluso Multiples Maliples son ol Miliple
Mdttiples ¢ costales e P ; o uitipes
hipenrafico
Himeros y
DEFORMIDADES Variable Escollo- | '4°derada. Moderadas a Femorales
Raras Severas Escoliosls Moderada. graves -
OSEAS sls grave ) pequenos.
moderada-leve Escoliosis )
{Rizomalia)
rormal o . Muy bala Facies Ligeramente Baja de leve a Ligeramente Ligeraments
ESTATURA llgeramente baja Baja triangular baja moderada baja baja
DENTINGGENESIS Rara ] Si 50% Mo No No
BLANCAS a GRISES o BLAN-
ESCLERQTICAS AZULES AZUL OSCURO GAISACEA CAS NORMALES NORMALES NORMALES
SORDERA 50% <50% 100% No Mo Mo

TIFO VIl :Descrito reclentementia. Son similares a los tipos |l y Il en apariencla y sinlomas; pero las escleras son klancas, Tienen un severo

retraso del crecimiento y extrema desmineralizaclon del esqueleto,

Tratamiento médico: La fisioterapia, rehabilita-
cion y cirugia ortopedica son los pilares

del tratamiento de estos pacientes cuyo objetivo
fundamental es maximizar su movilidad y capacidad
funcienal; pero ninguna de estas medidas modifica
la fragilidad dsea, lo que ha motivado una larga bus-
gueda para encontrar un farmaco que fortalezca sus
huesos.

Basandose en que en la Cl estd incrementado el
turnover éseo , Devogelaer y col  tratan por primera
vez a un nifio con O con pamidronato disodice {
potente antiresortivo éseo) por via oral. Afios mas
tarde los estudios histomorfométricos realizados por
Glorieux y col demostraron que en la Ol se aso-
cia al aumento de la actividad osteoclastica, una
reduccién en la formacion de hueso, hecho poste-

riormente confirmado por otros autores. De estos
hallazgos se deducirian dos opciones terapéuticas
reducir la actividad osteoclastica y favorecer la for-
macion osea.

Reduccién de la actividad osteoclastica :
Bifosfonatos.

Desde 1987, en que se publica el primer tratamiento
aun nifio con Ol hasta la aparicién de la publicacion
por Glorieux y col en 1998, que sienta la recomenda-
cion de la terapia con bifosfonatos, este tratamiento
estaba muy limitado a pequefos grupos de pacien-
tes. A partir de esta publicacién varios auteres han
descrito su experiencia en el tratamiento con pami-
dronato IV de pacientes con Cl, y mas recienternen-
te con el tratamiente oral con bifosfonatos .
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Bifosfonatos: Son potentes antiresortivos dseos,
andlogos sintéticos derivados de la estructura basi-
ca del pirofosfato inorgénico que se obtienen sus-
tituyendo en el puente  (PO3-0-PO3J) , el O por un
carbone (PO3-C-PO3), este atomo de carbono tiene
dos valencias libres y segun sean las caracteristicas
de las cadenas que se unan a ellas, se medifican los
efectos de los mismos. En funcion de las cadenas
gue se han ido uniendo han surgido las distintas ge-
neraciones de bifosfonatos {figura 1) Su mecanismo
de accidn depende de que tengan o no N (nitroge-
no} en su molécula:

* Con N, no son metabolizados, actian unién-
dose y blogqueando un enzima, farnesit-difosfato
sintetasa que interviene en la via del mevalo-
nato, para la prenilacion proteica, Son los mas
potentes.

* 8in N, son metabolizados en la célula en com-
puestos que sustituyen el grupo pirofosfato de
la molécula de ATP, formando una molécula no
functonal que compite con el ATP en el metabo-
lismo energetico de la célula, lo que ileva al inicio
de la apoptosis del osteoclasto. Son los menos
potentes.

BIRCEONATRS
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Figura 1. Estructura de los blfosfonatos empleados en los estudios clinicos clasificados de acuerdo con su modo de acelén.

Dosis y pautas de administracion de pamidrona-
to IV : Hasta |la publicacion de Glorieux en 1998, se
administraba a dosis de 1,5-3 mgr/Kg de peso/dia,
durante tres dfas en ciclos cada 6 meses vy, pos-
teriormente cada 4 meses al observar que los pa-
cientes volvian a presentar dolor .La dosis que se
administraba se basod en la dosis que se adminis-
traba a los adultos con enfermedad de Paget. A los
nifios menores de 3 anos la dosls era de 05 mg/Kg
de peso /dia y los ciclos se realizaban cada 4 me-
ses, acortdndose a 8 semanas por el mismo metivo
anterior .En nuestra Unidad iniciamos el tratamiento
en enero del 2000, siguiendo el protocolo de Glo-
rieux < 2 a..05 ma/ Kg/ dfa durante 3 dias ciclos
cada 2 meses ; > 2 afios.. 1 mg / Kg / dia, ciclos cada

4 meses .El primer dia del primer ciclo administra-
bamos la mitad de la dosis, lo diluiames en S5F y
se lo administrabamos durante 5 horas, durante las
cuales el paciente estaba en la cama y en ayunas.
Ademas se le administraba Vit D y un suplemento de
calcio en cada ciclo. A partir del 2005 modificamos
el protocolo y el que utilizamos desde entonces y
hasta la actualidad se muestra en el cuadro 2. En
cada ciclo se administra: VITAMINA D y calcio, asi
como una dieta rica en lacteos y derivados.. Hemos
obtenido los mismos resultados que con el anterior
y ha mejorade la calidad de vida de los pacientes y
de sus padres al permanecer menos tiempo hospi-
talizados (1 dia y medio).

Edad T Dosls Intérvalos | Duracidn del clcﬂ ( Mg de pamidronato Suero Sallno ec/ hora
<2 afos | 037 mg/Kgldia | 2 mesej 2 dias ! -5 S0 15
5110 100 30
. 2i-3afos | 056 mg/Kg/dia | 3 mesej 2 dias —l 101 -15 150 a5 j
_ 15)-25 250 75 [
>3afios | 075 mg/Kg/dia | 4 meses ( 2 dias J 251 a5 =00 150 J

El primer dia del primer ciclo [a mitad de la-dosis

DOSIS MAXIMA: 45 mgr/ dia

Cuadro 2. Protocoio de H Plotkin y X Rossiter {protocolo de Montreal medificado}
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Efectos secundarios del tratamiento con pamidro-
nato: En general son leves y pasajeros. El mas fre-
cuente en el primer cicle es la fiebre alta, junto a
mialgias, cefalea y artralgias, semejante a un cuadro
gripal. En los bebes se puede anadir un componen-
te de broncoespasmo. La hipocalcemia asintomati-
ca es también frecuente en cualquiera de los ciclos
Otros efectos menos frecuentes son: dolor en la
zona de la administracion por flebitis, y gastroenteri-
tis, sobre todo en el primer ciclo.

&{Quién deberia recibir tratamiento con bifosfona-
tos?: El tratamiento con pamidrenato ha eveluciona-
do desde su utilizacion como uso compasivo en los
casos muy graves a su utilizacion en casos mode-
rados, a medida que se fue adquiriendo mas expe-
riencia con este tratamiento. En la mayoria de las
publicaciones solo se administré este tratamiento
a pacientes con deformidades dseas, fracturas ver-
tebrales compresivas o que presentaban fracturas
frecuentes, sin tener en cuenta el tipo de Ol, su DMO
(densidad mineral dsea) ¢ el tipo de mutacion del
colageno que tuviesen, es decir solo en base a crite-
rios de gravedad clinica. Los tipos de Ol del Iil al V1),
los mas graves, es muy posible que cumplan estos
criterios para poder ser tratados con pamidronato V.
El mas frecuente en el primer ciclo es la fiebre alta,
junto a mialgias. cefalea y artralgias, semejante a un

cuadro gripat. En los bebes se puede anadir un en
base a criterios de gravedad clinica. Los tipos de
Ol del It al VI, los mas graves, es muy posible que
cumplan estos criterios para peder ser tratados con
pamidronato V.

Los resultados obtenidos en los casos graves ©
moderados no se pueden extrapclar a las fermas
leves (dos o menos de 2 fracturas/ anc, sin fracturas
vertebrales ni deformidades de huesos largos).Es-
tos pacientes obtiene menos beneficios porque su
situacion funcional es mejor incluso sin tratamiento..
La DMO no esta claro que sea un parametro a valo-
rar para la indicacién o no del tratamiento .Pacientes
asintomatices con sclo una DMC baja ne esta de-
mostrado gue se beneficien con este tratamiento.
Otros bifosfonatos utillzados en el tratamiento
de estos pacientes :Zolendronate, Alendronato,
Neridronato.

&A que edad se debe iniciar el tratamiento? .Dado
que se trata de una enfermedad congénita, [o mas
pronto posible. Hay una comunicacion, con buenocs
resultados, de pacientes tratados en los dos prime-
ros afos de vida. La desaparicién del delor dura
menos tiempo en los mas pequefaos, por lo que
hay que acortar los ciclos. Los efectos sobre el es-
queleto dependen del crecimiento  por lo que
pasada la pubertad y en los adultcs los beneficios
son inferiores.

{Durante cuanto tiempo se debe administrar?: No
hay estudios que hayan valorado el beneficio a lar-
go plazo.Un estudio de la DMQ en 56 nifios con Ol
indicé que tras 3-4 afios de tratamiento [a ganancia
de masa dsea se reduce ..Asi mismo estudios varios
estudios histomorfomeétricos han demostrado que
el gresor de la cortical del iliaco casi se duplica en
los primeros 2-4 anos de tratamiento; pero cambia
poco si se continda el tratamiento otros 3 afios mas.
Un inconveniente de los farmacos antiresortivos es
que disminuyen la actividad de la modelacion y re-
modelacidn dsea, un descensc scstenido durante
el crecimliento, de la remodelacion dsea puede re-
sultar perjudicial, al poderse acumular residuos de
cartilago de crecimiento en el tejido dseo travecu-
lar. Este cartilago calcificado tiene una alta densi-
dad mineral (aumenta el valor de la densitometria )
perc es menos resistente y se puede fracturar. Por
otra parte la baja actividad remodeladora puede re-
trasar la regeneracion ¢sea tras la realizacion de
osteotomias en los enclavamientos intramedulares,
esto hace que se recomiende retrasar el ciclo de
tratamiento en 4-6 meses tras estas intervenciones.;
pero no tras una fractura.

Efectos de la suspension del tratamiento : Al no co-
nocerse los efectos secundarios a large plazo, pa-
rece conveniente limitar ef tiempo de tratarniento.
En la mayoria de los nifios y adolescentes la DMC
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de la columna permanecio estable o siguid aumen-
tando tras 1 a 3 afos después de suspenderlo; un
pequeno grupo solicite reiniciarlo por aparecer de
nuevo el dolor dseo v el disconfor, tras varios meses
sin tratamiento, Cuando se suspende el tratamiento
en periedo de crecimiento, el hueso que se forma
posteriormente no ha estado expuesto al farmaco
y parece que tiene una densidad baja lo que posi-
blemente cree zonas de fragilidad ¢sea en la termi-
nacién de los huesos largos y aumente el riesgo de
fracturas, por lo que parece conveniente continuar
el tratamiento hasta que termine el crecimiento. De-
vogelaer sugiere que se suspenda. cuando se ob-
serve un efectc meseta en la DMO.

Otros tratamiento médicos: La hormona del creci-
miento {GH) se ha propuesto durante mucho tiempo
como posible tratamiento, existen estudios con pe-
quefios grupos de pacientes donde se ha observa-
do junto a su efecto positivo sobre el crecimiento
un aumento del recambio dseo (ya incrementado 2n
estos pacientes) por lo que su estimulacién no pa-
rece ser el objetivo deseado. La PTH vy la calcitonina
no deben ser utilizadas en nifos.

Potenciales tratamientos futuros: Trasplante de mé-
dula, estd en fase experimental. Horwitz y col tras-
ptantaron células estromales de la médula dsea de
individuos sanos a 3 nifios con Ol tipe I, sin que se
haya demostrade de forma convincente que estos
pacientes se beneficiasen del trasplante. La unica
esperanza de curar la enfermedad es eliminar el
gen mutado ¢ el coldgeno andmalo En estos pa-
cientes primero hay que desactivar el alelo mutante
con lo gue se formara un colageno normal pero en
menor cantidad..

Dado gue estos tratamientos curatlvos de la Ol es-
tan todavia en fase experimental, fa utilizacion de
pamidronato por via IV en los casos moderados y
graves seria el tratamiento medico de eleccion.,
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Tratamiento fisioterapéutico
con afectados de Ol

» Raquel Garcia Lopez.
Fisloterapeuta de la Consejeria de Educacicn de Madrid de Colegios de Integracion Motdrica.

La fisioterapia educativa Areas curriculares de referencia
de la fisioterapia en la escuela:

El fisioterapeuta

Es el profesionatl que, dentro del ambito de la es-

cuela y de acuerdo con el Proyecto Educativo de

Centro, realiza aguellas tareas que tienen por objeto

1. En la ensefianza ordinaria
A. Educacidn Infantil: identidad y autonomia
personal (psicometricidad)

la prevencion, recuperacion y/o habilitacion fisica de B. Educacién primaria y secundaria obliga-
los alumnos que lo necesitan dictaminados por el torfa: educacion fisica.
Equipo de Motdricos.
Funciones Contenidos curriculares de’la fisioterapia
1. En relacion con el Proyecto Educativo de Centro. en la escuela:
2. Identificacién de las necesidades educativas 1. Conocimiento de si mismo y de sus posibili-
de los alumnos. dades motrices
3. Con el profesor tuter. 2, Control respiratoric
4. Respecto al alumno. 3, Desplazamiento (en cualguier modalidad)

a. Elaborar y llevar a cabo el programa de
educacion yfo habilitacion fisica especifi-
ca e individual gue necesiten los alumnos, 5. Eaquilibric
a fin de conseguir el maximo de desairollo
de sus posibilidades rmotoras, de acuerdo
con sus caracteristicas personales. 7. Conccimiento vivenciado del rovimiento

{global y segmentario)

4, Control postural

6. Juego adaptado

5. Conlos padres.
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Estos contenidos van aumentando en complejidad y Objetivo:
precision desde la etapa de Educacion Infaniil hasta
el final de la escolarizaclon, adaptados siempre a las
caracteristicas personales y capacidades de cada

Favorecer su deambulacion auténo-
ma, liberando el espacio de obstacu-
los y facilitando sus movimientos.

alurnno. . ,
- Distribucion del mobiliario del aulg,
Intervencién del fisioterapeuta. para evitar obstaculos
A. El fisioterapeuta en equipo. - Bafo: ensenar que es una zona de
' riesgo, con lo que se le ensena a va-
a EOU”:];O' Tut lorar, y que el propio alumno tome las
- protesoriutor - ' . . decisiones.
- profesar de Ed. Fisica yfo psicomotricidad
- profesor Pedagogia Terapeutjca (PT) - Barreras aquItectonlcas de acceso
- profesor de Audicion y Lenguaje (AL) al colegio y al aula, etc.

- Orientador del centro
- Tecnico Especialista lll.

b. EVALUACION GLOBAL.

B. El fisioterapeuta solo
a. EVALUACION INICIAL.

) - Diagnostico.
c. SELECCION DE OBJETIVOS POR AREAS. - Historia clinica.
" Adaptacion Curricular de Educacion - Historia social.
Fisica o Psicomotricidad” - Historia psicoldgica.
Documento encaminado a tal como - EXPLORACION FISICA:
marca la ley vigente, de planificar 1. EXAMEN ANALITICQO: articular, mus-
aquellos aspectos relativos a qué, cular, estdtica, transtornos tréficos,
cémo y cuando aprender los conteni- respiratorios.
dos minimos de E.F. para cada curso 2. EXAMEN FUNCIONAL.
escolar, y sobre todo, de que forma va a. MMSS: Comportamiento duran-
a ocurrir ese proceso de ensefianza- te la marcha, pruebas gestuales,
aprendizaje. gestos balisticos, etc.
d. TEMPORALIZAGCION b. MMIi: Locomocion vy estabilidad
e. ESPACIOS estatica y dindmica.

“Adaptacion de Espacios”. c. CABEZA Y RAQUIS.
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La fisioterapia en O. .

Este tipo de patologia conlleva a que segin qué
grado de osteogénesis, nos presentemos ante una
rutina medica y quirdrgica tante en la edad infantil
como adolescente.

Esto hace que en una generalidad, aberdemos la
patolegia desde la fisioterapia en dos aspectos:

1. TRATAMIENTO CONSERVADOR:

a. Mantener y mejorar el range articular.

b. Tonificar el musculo para luchar contra ia
ostecporosis, la fragilidad osea y deformi-
dades de huesos targos

2. TRATAMIENTO QUIRURGICO

Q.. M. Edad de cirugia 8 afos. Es su 5® cirugia en
MMII. La primera fue a los 3 afios para mejora de las
desviacién de femures y lograr ta bipedestacion y
marcha.

Actualmente tt° con pamidronato cada 4 meses y
H. Crecimiento gue ha sido quitada en agosto del
presente ano.

A. Fase prequirirgica
1. Objetivos

- Conseguir la maxima condicion fisica del
sistema musculo-esqueletico.

2. Tratamiento

* Eiercicios de tenificacion muscular espe-
cialmente de cincha abdominal, gluteos,
cuadriceps, isquiotibiales.

* Ejercicios de flexibilidad ligamentosa de la
cadera

« Ejercicios de estiramientos de la muscula-
tura de MM,

* Ejercicios respiratorios.

B. Fase postquirirgica inmediata
1. Objetivos

+ Mantenimiento de movimiento y funcién
normal de las estructuras no lesionadas.

- Disminucion del dolor.

+ Reabseorcitn del edema postquirdrgico

- Bvitar la atrofia y contracturas musculares.

- Mantenirmiento de la funcion respiratoria.

- Reconocer posibles complicaciones.

» Mantenimiento del buen alineamiento del
miembro inferior en reposo

2. Tratamiento

- Terapia fisica: cricterapia.

+ Ejercicios isométricos de cuadriceps.

- Ejercicios muy suaves de flexibilidad liga-
mentosa y muscular de cadera y rodilla
especialmente

- Masoterapia- drenaje linfatico.

* Elevacion del miembro.

- Ejercicios respiratorios

* Ejercicios de tonificacion del resto de la
musculatura.

C. Fase postquirirgica carga parcial

1. Objetivos

+ Bvitar adherencias en cicatriz.

- Toma de contacto progresivo del M| afecta-
do para estimulacién de la consolidacion
del callo éseo y recuperacion de la mus-
culatura.

- Evitar rigideces articulares y mejorar el
arco articular limitado.

2. Tratamiento

- Estiramientos muy suaves de musculos
directamente afectados: psoas, recto an-
terior del cuadriceps, aductores, etc, Esti-
ramientos activos-asistidos o con técnica
musculo-energia de Mitchell.

* Ejercicios de coaptacion-decoaptacion ar-
ticulacion de la cadera

+ Ejercicios de flexibilidad ligamentosa y
muscular de cadera y rodilla.

- Masoterapia

- Bercicios de tonificacion de musculatura.

D. Fase postquirirgica carga total

1. Objetives

- Recuperar la funcion motora para la mar-
cha normal
+ Realizar de forma segura transferencias.
- Mejora del equilibrio estatico y dindmico.
2. Tratamiento

= Continuar con la fase anterior
* Comenzar con el analisis y desarrollo de la
marcha normal.

lLos prerrequisitos de la marcha normal

La marcha normal tiene cinco atributos que son
frecuentemente perdidos en la marcha patolégica.
Estos son, en orden de importancia:

(1) estabilidad en el apoyo

(2) suficiente despeje del pie durante el balanceo

{3) fase de balancec apropiado preposicionan-
do el pie

(4) una longitud del pasc adecuado
(5) La conservacion de la energia.
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Hay varias cosas a tener en cuenta desde la pers-
pectiva biomecanica del tratamiento:
Por un lado deberemos buscar las correc-
ciones biomecanicas que mejor difuminen
las lineas de carga para evitar que esa carga
tenga que ser asumida por el componente
pasivo v sin embargo sean transformadas en
maovimiento,
Por otro lado y mas complicado por la patolo-
gia intrinseca de la alumna, es que el compo-
nente pasivo de base colagena tenga mejor
capacidad visco elastica.

Los principales segmentos de miembro inferior: pie.

1. Hallux

El hallux , adquiere una importantisima responsabi-
lidad en la deambulacion { no tanto en el factor de
mantenimiento ortostatico), En caso de que hallux
no complete todo su recorrido en el plano sagital
(debido a colapse, posiciones anémalas en primer
meta etc etc...) el pie para completar el movimien-
to debera realizar una pronacion en ASA y un movi-
mientoc de blogueo escafoideo que en este caso en
concrete haréd que las fuerzas de reaccion en vez de

transformarse en movimiento tengan que ser absor-
bidas por componente pasivo.

2. Fascia Plantar

La Fascia plantar es posiblemente la estructura de
mayor interés mecanico pasivo de pie. Una fascia
que funcicna correctamente mejora la absorcion de
carga y disminuye el gasto energético de manera
mas que considerable por el mecanismo de win-
dlass conservado.

3. ASA

El asa con sus movimientos articulares en los tres
planos es muy importante en el reparto de carga y
distribucion de los movimientos angulares de miem-
bro inferior.

4. Calcaneo

El calcéaneo en el momento del atague de taldn debe
de encontrarse varizado, en ocasiones no puede por
retracciones de soleo, y s fundamental ese cambio
angular desde el varo para transformar fuerzas en
mavimiento y no en fuerzas de reaccion (sobre todo
si la paciente tiene componentes valguizantes de
calcaneq).
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Intervencion psicosocial desde una

perspectiva integral

Qué es la perspectiva integral

Dentro de la perspectiva integral, es importante
aclarar dos conceptos que se manejan en la inter-
vencion con personas afectadas de alguna enfer-
medad crénica.

Perspectiva bio-psico-social

Cualquier enfermedad crénica y discapacitante,
come es la Osteogénesis Imperfecta, requiere un
abordaje bioldgico, psicoldgico y social.

La intervencion psicoldgica hace referencia al tra-
bajo centrado en la persona como ente individual,
dque tiene unos pensamientos, unas emociones y
unas conductas que la definen.

A nivel bioldgico se pone el énfasis en las carac-
teristicas fisicas y médicas de la persona. En el
caso de la Osteogenesis Imperfecta es importante
destacar la genética particular (mutaciones de los
genes 7 y 17, encargados de producir una protei-
na esencial, el colageno tipo |, que es la que da

¥ lrene Domingo Obejo.
Psicologa de AHUCE,

rigidez a los huesos) y la expresidn de esas muta-
ciones, es decir, las caracteristicas fisicas del sin-
drome, como pueden ser fragilidad y deformidades
dseas, mlsculos débiles, dolor muscular y dseo en
general, cansanclo extremo, articulaciones laxas,
esclerdtidas azules o grises, sordera progresiva,
dentinogénesis imperfecta, tendencia a magullarse
la piel, estatura baja, coeficlente intelectual medio-
alto, etc.

El abordaje social tiene en cuenta todos aquelios
ambitos en los que se mueve la persona. Centran-
deonos en los nifios con el sindrome de Huesos de
Cristal, esta intervencién social puede incluir la
escuela, los amigos, la familia, los centros de ocio
{monitores), el personal médico con el gue se rela-
ciona el nifio, las ayudas sociales, etc. En resumen,
se tienen en cuenta las respuestas, actitudes, ex-
pectativas, etc. del enterne socio-familiar.

Los distintos profesicnales estamos especializados
en uno de estos campos y centramos nuestra in-
tervencion en dicha especializacion. No obstante,
no podemos ignorar los factores que, procedentes
de otros entornos estan influyendo en la persona
entendida como un todo y, por tanto, también en la
disciplina en que cada uno de nosotros trabajamos.
La persona ne se puede conceptualizar como una
serie de fragmentos aislados, independientes unos
de otros, sino como un puzzle donde cada una de
estas piezas encaja e interaccionan para farmar un
tode globalizado, la PERSONA con mayUsculas.
Asf, cuando hablamos de la Perspectiva Integral
nos estamos refiriendo a la intervencion con Jla
persona como un TODO, teniende en cuenta todos
los agentes que puedan influir en ella y trabajando
conjuntamente con el objetive de mejorar la vida
de estas personas. De ahi la importancia del traba-
jo en equipos interdisciplinares.

Perspectiva humanista

Desde esta perspectiva, el ser humano es un com-
pendio de cinco grandes dimensiones: mental, fi-
sica, emocional, relacionallsocial, y espiritual. Des-
de la perspectiva humanista, se tiene una visidén y
consideracion integradora y global de la persona,
aunando estas grandes dimensiones.

Para-realizar una adecuada y completa interven-
clon psicologica, hay que comprender al ser huma-
no interaccionado con su entorno, su personalidad,
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su interpretacion, su nivel y capacidad de adapta-
cién, las transformaciones que sufre, su familia...
Es importante distinguir la vision humanista de la
vision paternalista. Es frecuente cuando se interac-
ciona con una persona con algun tipe de disca-
pacidad, especialmente cuando se trata de nifos,
tender al paternalismo, sobreprotegiendo al afec-
tado y evitandele cualguier tipe de frustracion. Sin
embargo, esta tendencia que se puede considerar
como un instinto de proteger al mas débil, no siem-
pre cumple esta funcion, pues con esta actitud po-
demos estar bloqueando e inutilizando las capaci-
dades que si posee la persona, y entorpeciendo o
evitando su desarrofio.

Frente a la vision paternalista la vision humanista
apoya los procesos de comunicacion, la asistencia
psicoldgica y el fomente de la independencia vy
de la capacidad de tomar decisiones del propio
enfermo.

La perspectiva integral

en las asociaciones

Desde las asociaciones, se intenta seguir esta
perspectiva integral, facilitando al afectado el
acceso a todos aquellos servicios sociales y
sanitarios que puedan cubrir sus necesidades y
realizando un trabajo conjunto de todos los profe-
sionales.

Desde AHUCE, se intenta alcanzar esta perspectiva
integral con la colaboracion de distintos profesio-
nales que trabajan en la asociacién (trabajadoras
sociales y psicologa), para la asociacion, a través
de distintos convenios colaborativos (fisioterapeu-
tas y ortodoncistas, etc.}) y con aquellos profesio-
nales externos que, sin pertenecer a la asociacion,
también trabajan con la persona afectada por el
sindrome de Huesos de Cristal, como pueden ser
el personal médico de los hospitales, el personal
docente, o con cualquier otra entidad publica o
privada que pueda tener contacto habitual con la
persona afectada de Osteogénesis.
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Estudio ENSERio

Este informe es el resultade de un trabajo reali-
zado por iniciativa de la Federacién Espaficla de
Enfermedades Raras (FEDER), para conocer la si-
tuacion, las necesidades y demandas de las per-
sonas con enfermedades raras en Espana, tanto
desde un punto de vista objetivo, analizando su
situacién sociesanitaria, como subjetivo, recogien-
do la valeracién y percepcion de los propios afec-
tados y familiares, asi como de las entidades que
les representan y los profesicnales con los que
trabajan.

Este informe pretende ofrecer una idea precisa
sobre cudl es [a situacion actual de las personas
con enfermedades raras y sus familias en Espaiia,
tanto desde el punto de vista scciosanitario, como
desde una perspectiva socioeconémica y de
bienestar, participacion e inclusion en la scciedad.
Estos tres ejes diferenciados estan intrinsecamen-
te relacionados entre si y condicionan el desarro-
lto social y personal del afectade, desde que pre-
senta el primer cuadro de sintomas y signos (en
funcion de la enfermedad y de la persona, varia el
momento de la aparicién), hasta que consigue re-

cibir un tratamiento sanitaric y unos apoyos socia-
les necesarios como para llevar una vida lo mas
normalizada posible en su entornos social (sl es
que efectivamente lo logra).

Partiendo de los datos presentados, se puede
constatar que existe un ciclo vital, a la par gue
econémico, de las enfermedades raras (la viven-
cia de la enfermedad por parte de los afectados
y sus familias) en el que se localizan, en mayor o
menor medida, procesos de vulnerabilidad y ex-
clusién scocial que pueden variar en funcién del
tipe y la gravedad de la enfermedad del afecta-
do, la adecuacion y eficacia de la atencién socio-
sanitaria recibida, los recursos socioecondémicos
propios del afectado y su familia, los recurses y
apoyos sociales (o, por el contrario, [0s obstacu-
los) que reciban del entorno social, asi como [as
habilidades y capacidades personales de afronta-
miento de las situaciones.

El siguiente cuadro, sintetiza los cuatro vértices
fundamentales de este recorrido ciclico que han
de afrontar los afectados y en el que cada fase
planteada influye en la siguiente {y todas entre si).
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Vivencle de la entermedad rara
{necesidades de apayo, problemas

especificos. niveles de gravedad)

- Menor satisfaccion de necesidades

- Mayer discriminacton real y percibida

-Mayor riesgo de exclusidn soclal

Diflcultades de Insercicn lahoral

y generaclan de Ingrasos

(de afecrados y familiares)

Dificultades de acceso a los recursoes
- Menos ingresos para provesrse de ellos
- Menos recu:sos {y mas carcs) existenies
para satisfacer sus necesidades
- Peor respuesta sociosanitania a las enfermedades

PoOco comunes

Varlables que slectan a tode el procaso

- Desconoclmigento

- Incornprensién

El primer vértice se relaciona especificamente con
la enfermedad rara, como génesis de este ciclo
econdmico y vital y que varia en funcion del tipo
de enfermedad, caracteristicas, limitaciones en la
actividad que generan, gravedad, etc., asi también,
come veremos, por la respuesta sociosanitaria que
se ofrece desde su deteccion y diagndstico hasta
5u tratamiento.

El segundo vértice tiene que ver con las limitacio-
nes en la generacion de ingresos y recursos que
devienen fundamentalmente de las dificultades
para acceder al mercado laboral de los afectados,
0 bien de los costes de oportunidad laborales ex-
perimentados por sus cuidadores principales. Estas
limitaciones, se constatan desde el memento en
que el afectado presenta necesidades especificas
de apoyo para el desarrollo de su vida social y per-
sonal, y se agudizan ¢ no en funcion de la respues-
ta sociosanitaria a la enfermedad, sobre todo en la
concrecién de un diagndstico y la adecuacion del
tratamiento, asi como en las posibilidades de recibir
apoyos sociales especificos.

El tercer vértice estaria constituido por esos bienes,
servicios y recursos sanitarios, econdmicos y socia-
les que van a dar respuesta a la enfermedad, que
se encuentran {0 no) en el entorno social y cuya
adqguisicion y uso {si es que esos recursos existen)
depende de la capacidad adquisitiva de las fami-
lias ¢ bien de la cobertura de los mismos por par-
te de un sistema de bienestar social publico, que
garantice que aquellos individuos que, por motivo
de su enfermedad (y las barreras que en el entorno
existen para la misma), tienen mas dificultades para
generar ingresos {limitaciones en la ganancia}, reci-
ban los suficientes apoyos para adqguirir los recursos
que necesitan para satisfacer sus necesidades (Sen,
2004), en igualdad de oportunidades y sin ser dis-
criminados.

El cuarto vértice pone en relacidn ese contexto so-
cial con el individual- relacional. La vulnerabilidad so-
cial yfo discriminaclon asociada a las circunstancias
descritas coloca a los afectados (maxime si no dis-
ponen de los recursos iddneos para satisfacer sus
necesidades) en riesgo de exclusién social, entendi-
da desde un punto de vista objetivo como la impo-
sibilidad de acceder a los recursos y blenes nece-
sarios para la satisfaccion de sus necesidades, pero
que también tiene iImplicaciones subjetivas, pues el
impacto de esa exclusion de los bienes y recursos,
afecta al bienestar emocional de los afectados, en
mayor o menor medida, dependiendo de las habili-
dades psicolégicas y capacidades personales para
afrontar situaciones desfavorables, asi como de los
apoyos individuales (circulo familiar, basicamente) o
del entorno (asociacicnes, grupos de ayuda mutua,
terapia psicoldgica) de los que puedan disponer.
Por ultime, se encontraron ofras dos variables que
afectan a todo el proceso: el desconocimiento y la
incomprension. Afectan a todo el proceso, ya que
son un hecho practicamente desconocido por la so-
ciedad, pero también por los propios profesionales
medicos, dada la baja incidencia de estas enferme-
dades. En primer lugar, influyen en el afectado vy su
familia, desde que aparecen los primeros sintomas
desconocidos de la enfermedad, que no se aseme-
jan a ninguna enfermedad comun. Ese desconoci-
miento persiste y se amplia en el momente en que
los profesionales medicos de referencia en ese mo-
mento no conocen el diagnostico de la enfermedad
y, en el casc de que lo conozean, ésta puede care-
cer de un tratamiento adecuado y eficaz.

El desconocimiento y la incomprension también
aparecen en los espacios sociales en los que inte-
racciona el afectado y su familia, siendo especial-
mente importante en el contexto educativo y, sobre
todo, en el laboral. El desconecimiento de enferme-
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Gréfico 06; Distribucién do In muostra en funcién de la damora diagnéstica. A continuacion se resumen esos avances médicos y
sociales que han posibilitado la importante mejora de
la situacion de los afectados por enfermedades raras.
Atencion sociosanitaria
En general, el proceso diagndstico al que se han enfren-
- tado [a mayorfa de las personas entrevistadas presenta
‘*-‘.xff-“' < ; claros signos de ineficacia, en primer lugar por ser un
g ‘ i
— . procesc excesivamente largo, muchas veces no certero
J a y en ocasiones en un ambiente que el propio enfermo
Fuorta: Blsborackon propia , ‘ percibe como inadecuado por el trato que recibe. Pero
e s e s esa ineficacia se va reduciendo conforme nos acerca-
mos a la época actual. En este sentido, hay que tener
Gréfice 07: Distribucién da lo muestra segin consecuencias exparimentadas | en cuenta que hay un grupe de enfermedades {(prin-
debido a la demora diagnéstica cipalmente las hematologicas, cardiacas y vasculares,
: endocrinas y los sindromes dismdrficos) cuya situacion
en este ambito ha mejorado satisfactonamente y que la
demora diagndstica se ha reducido considerablemen-
te en los Ultimos afios para los afectados méas nove-
les. La tendencia es que esa demora diagnostica siga
reduciéndose progresivamente en un futuro, a medida
gue los conocimientos, los métodos de deteccidn y
: diagnéstico y las estructuras de atencion sociosanitaria
ania: HaborsenoIopis s o maa do una catedorts da (6SpusstD {para ello, podran tener un importante papel los Centros
de Referencia), sigan mejorando.

| comrms S—— o o

dades extrafias y complejas y la incomprension ante
manifestaciones de las mismas {como pueden ser
las crisis agudas), dificulta tanto el acceso al mer-
cado laboral, como la permanencia e integracion en b B
el mismo, pues es probable que el entorne laboral ] '
{representado por empresarios, jefes y compane- \
ros de trabajo) se haga hostil a las necesidades de :
apoyos y situaciones extraordinarias (bajas labora-
les, permisos para asistencia a médicos, etc.) de es-
tos trabajadores (ya sean afectados o familiares). Y, by Tk
como Ultima consecuencia, €l desconocimiento y la ; sl
incomprension de la sociedad en la que se inserta
el afectado y su familia consolida la exclusion social
y favorece el malestar emocional de los afectados,
que se ven rechazados por ser distintos y requerir
de apoyos especificos.
Este proceso es ciclico, en tanto que se repite
constantemente e interconecta unas areas con i :

Fuama: Baberaaién propia
fas otras, de tal manera que repercuten entre sl Py sl amer do s prialseciy s Gacuns oy s s sy cordeitn 89 ontemadad o7t
{(por ejemplo, la falta de recursos para satisfacer
las necesidades, repercute en la gravedad de la
enfermedad y en el bienestar emocional, lo que
repercute a su vez en las posibilidades de los afec-
tados v sus familias de acceder al emplec y ge-
nerar ingresos)21. Sin embargo, existen elementos Grafico 22: Actividades parm las que necesita 6poyo L poblackin can erformodades raraa
para el optimismo, representados por los avances po— i .
médicos (en la deteccion, el diagnédstico y el trata-
rniento). pero también por los avances en nuestro
sisterna de bienestar social, que genera nuevos
recursos para satisfacer necesidades. También es —_——
constatable el poder que tiene el apoyo informal, e e
representado por el tercer sector (las asociaciones B syt e g e
como grupos de ayuda mutua) vy el ndclec familiar PR
y relacional mas directo del afectado. e ——

Grifico 04; Distribucién de In muestrn por principales dlagnésticos. Datos abaolut

- 4 = —— - Te——
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Como también se ha visto, mas alld del diagndstico
y el tratamiento, la calidad de la atencion sanitaria
también depende de la calidad del trato entre el
medico y el paciente. La relacion entre el ciudada-
no usuario de servicios y el sistema de atencién a
la salud se cristaliza en un escenario muy concre-
to: a ambos lados de la mesa del médico. En este
contexto entra en juege de manera concentrada un
abanico de sentimientos y expectativas que siem-
pre se acaban relacionando con el trato humanoc.
Entre paciente y profesional se establece una rela-
cién dialéctica muchas veces condicionada por la
experlencia previa vivida por los primeros, el desco-
nocimiento comun entre los segundos v la desorien-
tacion de todos. La informacion, la sensibilizacion,
la coordinacion y el establecimiento de protoco-
los {aunque sea por grandes grupos de enferme-
dades) pueden reducir las situacicnes de estrés y
conflicto y facilitar fa comprension tante de unos
come de otros. Asimismo, una mayor dotacion de
recursos profesicnales (en este y en otros ambitos)
permitiria que la relacion médico-paciente estuvie-
ra dotada de mas tiempo, mas tranquilidad vy mas
frecuencia, comeo para garantizar una profundidad y
sencillez en la comunicacion que en todas tas enfer-
medades, pero mas en estas poco comunes, es del
todo necesaria. Como hemos visto, la transmisidn
de la informacién fracasa en muchas ocasiones, lo
que genera efectos secundarios graves: acceso a
fuentes de informacion no oficial de dudosa utilidad,
desorientacion y desafeccion hacia el sistema sa-
nitario, asi como dificultades extracrdinarias para el
profesional de la salud.

Del lado del tratamiento, se han censtatado dificulta-
des especificas para acceder a la totalidad de pro-
ductos que se precisan para seguir un tratamien-
to adecuado de la enfermedad, con lo que buena
parte de la poblacicn afectada consigue acceder a
parte, pero no a la totalidad de lo prescrito en cada
caso. Se evidencian ademas dificultades especifi-
cas para acceder a productos mas alla del sistema
sanitario: medicamentos huérfanos, importados o de
usc no oficlalizado aunque permitide (compasivos).
Estas dificultades creceran de forma directamente
proporcional a la gravedad de la enfermedad, a Ia
escasez de informacion sobre sus sintomas v tra-
tamiento, asi como a su mas baja prevalencia. La
existencia o no de estos medicamentes en muchas
ocasiones depende, por encima de cualquier otro
factor, de los deslgnios de la industria farmaceutica,
que suele producir y comercializar los mismos bajo
criterios de estricta rentabilidad econdmica. En este
sentido, se deberia garantizar la accesibilidad de
estos productos a los afectados, mediante la regula-
cién normativa asi como por medic de la cobertura
por parte de la sanidad publica de estos productos.
Los tratamientos disponibles para la poblacion con
enfermedades raras, presentan un tipo de respues-
ta excesivamente orientado hacia los sintomas. Ello,
si bien es resultado de la ausencia de tratamientos
eficaces para la eliminacion de la enfermedad, tam-

bién se relaciona con el ofrecimiento de respuestas
parciales en un contexto de desconocimiento sobre
su existencia, descoordinacion entre especialistas ¢
la simple necesidad de dar una respuesta a cada
necesidad de forma independiente.

Ademas de la ausencia de un sistema fiable de re-
cursos de referencia adecuados (que mediante ia
Estrategia Nacional de Enfermedades Raras del Sis-

tema Nacional de Salud se esta intentando articular),

se detectan problemas de descocrdinacién entre
diferentes servicios (sanitarios, sociales, educativos,
etc.), asi como de mecanismos de control de la in-
formacién que eviten la repeticion continua de prue-
bas, explicaciones, tratamientos y ofras actuaciones.
En este sentido la reclamacion mas evidente parece
serl la necesidad de mayor especializacion de deter-
minados servicios o profesionales clave. Es necesa-
rio, en este ambito, avanzar en criterios cbjetivos de
planificacion de los servicios y actividades, basando
el trabajo en la exigencia a estas instituciones de
un analisis rigurose de la demanda que expresan
familias y afectados.

Griflen 16: Distribucién de la muwatrs seghin diaposicidn de oo productog sanltacios |
qua itan para el trat

Acrl

y/o far ta de au enfermeded

Fuarte. Balnrpssn propa

Grafico 161 Diliculisdes v;pedrmnud.n pars In sbtancldn de producios sanliarios y -
Termacduticon 1

* Lind forsond puadd £33 olixdd &0 mds 0 uns SOl dé Rxpuest
Fuame: Baberomdn propia

=1

f——

Las peculiares caracteristicas de dispersion de ca-
sos influyen en el acceso a los recurses, general-
mente servicios lejanos al lugar de residencia. Este
acceso se complica no sélo por cuestiones rela-
cionadas con el propio desplazamientc sino con
problemas burocraticos sobre todo entre ambitos
de gestion de los sistemas sanitarios (comunida-
des autdonomas, en general). La dispersién de ca-
sos determina a su vez la estructura y desarrollo de
las organizaciones de afectados y familiares y en |a
consclidacidn y funcionamiento del mevimiento aso-
ciativo.

)
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Gréfico 20: Distribucidn da la muastm con certificado da discapacided sagun su grado
da discapacidad

omy: Elobormaan propla

La relacion entre enfermedad
(discapacidad) y condicion
socioeconomica

Las personas con enfermedades raras presentan
necesidades de apoyo muy variables tanto en dreas
de actividad para las que las precisan, como en la
frecuencia e intensidad de dichos apoyos. Como
hemos visto, estas limitaciones en la actividad van a
condicionar la situacion de salud y socioecondmica
de los afectados, por lo gue se requieren medidas
que garanticen es0s apoyos necesarios por motivo
de su discapacidad (y, en algunos casos, por su "si-
tuacion de dependencia”), las cuales precisan pri-
mero del reconocimiento de a misma.

[

()]

En general, estd mucho mas generalizado el reco-
nocimiento por discapacidad que por situacion de
dependencia, cuestidn que parece légica tenien-
do en cuenta el nivel de desarrollo de ambos sis-
temas: el acceso a ellos resulta fundamental para
tener oportunidades de apoyo desde los servicios
publicos, sobre todo entre aquellos que tienen me-
nos ingresos como para poder proveerselos en el
mercado. Mas alla de estos, parece que las ayudas
técnicas estan mas generalizadas que la asistencia
personal, gue sigue siendo una labor extensamente
asumida por las familias y en concreto por las muje-
res. Independientemente de los apoyos dispenibles,

las familias se ven sometidas a importantes costes
{econdmicos y de oportunidad) como consecuencia
de las necesidades de atencidn y apoyo gue asu-
men gue, como dijimos, van a reducir su capacidad
menetaria para adquirir los recursos para satisfacer
sus necesidades en igualdad de condiciones que el
resto de los ciudadanos.

Se ha de plantear en el futuro cémo valorar la de-
pendencia en determinadas enfermedades raras en
las que no se visibilizan con nitidez las dificultades,
que actualmente pueden suponer valoraciones in-
adecuadas, igual que en la valoracion de la disca-
pacidad. Determinadas enfermedades no presentan
ningun sintoma ni rasgo visible, incluso para prue-
bas no especializadas, lo que repercute negativa-
mente a lo largo de muchos momentos de la vida
de las personas (debido al desconocimiento vy la in-
comprension): la relacidn con la familia y el ambito
laboral entre los mas destacados, sobre todo si es-
tas enfermedades se acompafian de crisis o fases
agudas.

Con respecto a la poblacién afectada en edad es-
colar y su relacion con el sistema educativo, se ob-
servan aun grandes posibilidades de mejora. No se
han generalizado apoyos y adaptaciones especifi-
cas en la escuela y mas de la mitad de la pobtacion
escolarizada no tiene cubiertas adecuadamente las
ayudas que precisa, mediante apoyos en la escuela
ordinaria o a través de centros de educacion espe-
cial. Cabe destacar que, especialmente en ef ambito
escolar, la mejora no pasa tanto por la generacion
de nuevos recursos come por un aprovechamien-
to eficiente de los gue el sistema prevé para la po-
blacién con necesidades educativas especiales, asi
como por la sensibilizacién de profesorado y alum-
nado acerca de las necesidades especificas de los
alumnos afectados por enfermedades raras (y otras
discapacidades).

En el ambite laboral, el problema radica especial-
mente en la inactividad obligada de los afectados
mds que en los bajos niveles de ocupacion entre
los que efectivamente se consideran activos labo-
ralmente hablando. Es llamativamente baja |a tasa
de actividad para la poblacién en edad de trabajar,
en ocasiones como efecto de unas no bien atendi-
das necesidades de adaptacién de los puestos o
flexibilizacidn de las condiciones laborales: jornada,
ubicacion del puesto, conciliacion de la vida laboral
con las necesidades de tratamiento, etc.

La inactividad laboral, mas gue ser un hecho, es un
proceso al que se ven abocados muchos de los
afectados por la falta de apoyos, de adaptacion del
puesto de trabajo y de la incomprension del sistema
productivo hacia los trabajadores que son “diferen-
tes". Las (pocas) personas con enfermedades raras
que trabajan, por el contrario, lo hacen en una situa-
cion de estabilidad laboral correcta y no destacan
las alias tasas de desempleo (en relacion con el res-
to de la poblacién).

Pero es imprescindible también analizar la relacion
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con la actividad laboral no solo del afectado, sino de
su nucleo familiar: la familia del afectado encuentra
limitaciones afadidas en el terreno laboral, sobre
todo los que prestan asistencia personal a la per-
sona con enfermedad rara en el hogar comoe cuida-
dores principales, que seguln el tipo y la gravedad
de la enfermedad, revelan costes de oportunidad
laborates que van desde la reduccion de la jornada
laboral a la imposibilidad de continuar trabajando.
tgualmenie, se observan otros costes de oportuni-
dad a nivel formativo, asi come en cuanto a las po-
sibilidades de disfrute del ocio y tiempoe libre. Todo
ello, va a afectar directamente a su nivel de ingresos
y a su capacidad para adquirir los servicios y recur-
505 que necesitan.

Las personas con enfermedades raras y quienes
conviven con ellas en el hogar sufren restricclo-
nes economicas directamente relacionadas con la
atencion deficiente de sus necesidades de apoyo
y la insuficiente cobertura publica de los recursos
gue necesitan, Se ha constatado una menor capa-
cidad para generar ingresos asi como obligacion
de asumir mas costes que la peblacidon general,
tanto mas graves cuanto mayores son las necesi-
dades de apoyo.

Esto repercute negativamente en sus niveles de
integracion, tanto real como percibida, existiendo
una gran mayoria de poblacion afectada que se ha
sentida discriminada en diferentes dmbitos de la
vida social y cuya valoracion subjetiva de su situa-
cidn personal es bastante baja, tanto mas cuanto
peores son las condiciones socicecondmicas en
las que viven,

Esos niveles de malestar y desigualdad pueden re-
ducirse mediante una adecuada cobertura del siste-
ma de bienestar publico y/o bien amartiguarse me-
diante las redes de apoyo informales, circunscritas
al entorno personal, pero también (aunque en menor
medida al tratarse de un movimiento incipients) al
entorno asociativo. La informacion obtenida permite
afirrnar que las personas con enfermedades raras y
sus familias cuentan con redes de apoyo muy [Imita-
das y circunscritas habitualmente a personas de su
entorno personal.

Las familias sufren consecuencias graves en su
bienestar emacional, en su capacidad para mante-
ner vinculos y relaciones sociales y en sus oportu-
nidades para mantener una vida laboral activa. La
aparicién de la enfermedad en un hogar puede su-
poner un alto impacto emocional para la persona
con enfermedad rara y su entcrno mas intimo. El ais-
famiento social puede llegar hasta la familia extensa,
y las relaciones sociales se ven afectadas. Los senti-
mientos de frustracion hacia las personas y las insti-
tuciones son generalizados, sobre todo en personas
con grandes necesidades de apoyo no cubiertas o
con dificuttades para acceder a diagndstico y trata-
miento adecuado. Son personas, por ejemplo, fre-
cuentemente sometidas a periodos largos de falta
de sueno, obligadas a generar conocimiento técnica

e - — =

Grifice 24: Relacian de parentesca do log famliltares que reslizan los apoyos.
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Fuerta: Elaboracion propia

sobre especialidades complejas (genética, biologia,
medicina), renunciar a logros personales, uso del
tiempo libre, etc. Se ha podido comprobar que fa
pertenencia a las asociaciones de atencién y apoyo
a afectados por enfermedades raras o, mas genéri-
camente, a personas con discapacidad, mejora los
niveles de bienestar subjetivo de los afectados, in-
dependientemente de la condicién sccicecondmica
de los mismos, pues sirven de ayuda mutua y apoyo
psicolégico entre afectados con problemas simila-
res, que les ayudan a afrontar situaciones analogas
en diferentes escenarios sociales: la atencidn sanita-
ria, el apoyo social, la insercion laboral y educativa,
ete,

Segun familias y profesionales, las entidades espe-
clalizadas en la atencién a persanas con enfermeda-
des raras {bdsicamente asociaciones de afectados,
familias y también recursos publicos) constituyen un
punto de apoyo muy blen valorado, Aun asi, resulta
evidente que la poblacion con enfermedades raras y
sus familias forman un colectiva en situacion de vul-
nerabilidad, por lo general con grandes necesidades
de apoyo en todos los ambitos de fa vida. El fortale-
ctmiento de las asociaciones y las macro-estructuras
que las agrupan (federaciones regionales, estatales
y supranacionales) suponen un incremento en recur-
sos Utiles para las personas con enfermedades y sus
familias (Informacién, contacto con otros afectados,
coordinacion, sensibilizacion y apoyo), asi como un
recurso poderoso para hacer valer sus derechos vy
reivindicar ante los poderes publicos que se garanti-
cen unes niveles dignos de atencidn sociosanitaria
inclusion social.

Las iniciativas de informacion, sensibilizacién y coor-
dinacion de servicios, junto con las mejoras en inves-
tigacion generan grandes posibilidades de mejora
que las personas perciben con optimismo. La articu-
lacion de esfuerzos, autondmicos, nacionales e inter-
nacionales, publicos y privados, de profesionales y de
afectados y familiares, es la herramienta mas pode-
rosa y eficaz que se puede emplear para empezar a
mejorar la situacion sanitaria de los afectados y sus
familias y garantizar su inclusion y no discriminacion
en la sociedad. Este es el camino que se ha tomado
en los Ultimos afos y, como los datos de este estudio
demuestran, esta obteniendo unos resultados (si bien
aun incipientes) claramente favorables.
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Sanidad en Red:

Avanzando hacia un futuro interconectado

Ortega y Gasset afirmaba, alla per 1939, que el hom-
bre, por medio de la técnica, crea una scbrenatura-
leza adaptandao el entorno a sus necesidades, Nues-
tro ilustre filosofo nunca pudo imaginar la vigencia
gue tendrian sus palabras hay, aunque estoy con-
vencido de que ya visualizaba la evolucion tan enaor-
me que iba a experimentar nuestra sociedad (de la
que apenas estamos viviendo el principio de alge
muy grande que esta por llegar}. Y es que, los que
estudiamos con pasidn las las transformaciones tec-
nolégicas de nuestro tiempo, vemos con asombro
como estos cambios transcienden de manera ab-
soluta las expectativas iniciales que tenian los crea-
daores de estos ingenios de manera que el cambio
es ya sociologico: cada vez mas las tecnologias se
adaptan a como queremos hacer las cosas. Asi, esta
"sobrenaturaleza”, artificial, tecnoldgica, alcanza ya
todas las parcelas de nuestra vida: la profesional,
y la personal, la vertiente comercial y de actividad
economica de nuestra sociedad, pero también la
sacial, transformando de manera radical la manera

» Sebas Muriel.
Director General de red.es.

que tenemos ya de acceder a Informacién y a co-
nocimiento, cambiando la manera que tenemos de
comunicarnos, de dialogar, de conversar en ambitos
como la sanidad, la educacidn, o las relaciones en-
tre los ciudadanas y las diferentes administraciones.
Gracias a esta revolucion tecnoldgica en la que
nos encontramos, las persenas, cada vez mas, for-
mamaos parte del mundo en el que vivimos. Somos,
cada unc de ncsotros, protagenistas (como nunca
antes lo habia sido el ser humanc). Nunca antes el
talento intelectual habia jugade un papel tan im-
portante. Nunca antes el acceso al conocimiento
halkxla side tan facil y agil. Nunca antes se habian
tenido tan pocas barreras para poder dejar correr
la imaginacton y poder hacer realidad los suerios.
Internet esta convirtiéndose en un ordenador gi-
gante, en el que todc el mundo puede participar.
Y esta enorme cportunidad hay gue aproverchar-
la. Uno de mis aforismos favoritos, cabecera de mi
despacho, es [a famosa frase de Jean Cocteau: "lo
consiguieron porque no sabian que era imposibie”.




Y es que internet ha cambiado las reglas del jue-
go; pasamos de ser meros espectadores de lo que
nos ofrece Internet a convertirnos en creadares y
generadaores de contenidos y servicios, gracias a
que cada vez mas, la tecnologia esta al alcance
de todos nosotros, en nuestros teléfonos, ordena-
dares, etc. y por ello, podemos participar, expre-
sarnos, compartir... en red, forrmanda parte de la
nueva sociedad: en Espafia somos ya mas de 25
millones de internautas, lideramos el ranking euro-
peo de acceso a la red desde et mavil y, segln el
titimo informe de Naciones Unidas, ocupamos la
tercera posicién a nivel mundial en use de redes
sociales y eParticipacian.

ESPACIO SOCIO-SANITARIO

Estoy convencido de que, si existe un drea clave
en la que Internet tiene una utilidad especial, esa
es la salud. El denominado e-health es una de las
dreas en las que las nuevas tecnologias pueden
jugar un papel relavante. Mas alld de las oportuni-
dades que ofrece fa conexion de sensores y dis-
positivos (lo que se viene en denominar el “internet
de las cosas” ~ y que en el ambilto de ta salud va a
tener un desarrollo espectacular), o de otras revo-
luciones {que ya estan aqui), como la telemedicina,
me quiero centrar en el internet de las personas,
en fa utilidad gue tienen fenomenos como las re-
des sociales, que tienen mucho que ofrecernos en
el caso de Enfermedades como la Osteogénesis
Imperfecta (Ol). a los pacientes, a sus familiares, a
los médicos y profesionales sanitarios, a los inves-
tigadores blomédicos, a los especialistas clinicos,
a la industria farmaceutica y a las Administracio-
nes Publicas competentes.

De todo esto se hablé no hace mucho en Madrid,
durante el | Congreso de la Blogosfera Sanitaria,
{que tendra continuacién en abril de 2011 con su
Il edicidn). ¥ es gue cada vez hay mas informa-
cién en la red, y en blogs que tratan estos temas,
mientras ademas se empiezan a popularizar ya
en nuestro pais las primeras comunidades virtua-
les (todavia muy incipientes), dedicadas a la Sa-
fud v la Medicina 2.0 (http://www.somosmedicina.
com/) de momento en sus aspectos mas genérl-
cos, coma la medicina de familia, pero caminan-
do hacia el tratamiento clinico especializado. Al
ser internet un fenomeno global, a nivel mundial
encontramos muchisimos mas ejemplos inte-
resantes, como el conocido Patients Like Me
{(http:/patientslikeme.com) en el que perscnas
de todeo el mundo comparten experiencias y tra-
tamientos. PLLM ha evolucionade muche en los ul-
timos tiempos, incorperande incluse una seccion
dedicada a la investigacion en la que se puede se-
guir en tiempo real las evolucicnes de los ensayos
clinicos ({http:/fwww.patientslikerne.com/research).
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ESPACIO SOCIO-SANITARIO

“En Espana somos yamas de 25 millones de internautas
.. ocupamos la tercera posicién a nivel mundial en
uso de redes sociales y eParticipacion”

“la labor asociativa encuentra en Internet mas
instrumentos paraapalancarel papelde susasociados
frente al resto de los actores, a la vez que difunde
el esfuerzo formativo necesario”

“Lo consiguieron porque no sabian que era imposible”

(Jean Cocteau)
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Cualquier persona puede participar y esto tiene si
cabe mas relevancia cuando hablamos de enfer-
medades en las que hay pocos casos clinicos en
un pais, pero el nimero (y con elio, la relevancia
de la informacion) aurmnenta cuando exploramos en
arnbitos geograficos mayores. Otras experiencias
que ilustran la utilidad de internet en estos ambitos
son el proyecto (AN {Interactive Autism Network)
(http:/fwww.ianproject.orgl} que se dedica a poner
en contacto a pacientes de todo el munde que su-
fren los ASD (Autism Spectrum Disorders) con in-
vestigadores interesados en la enfermedad, o Co-
llabRx (http:/lcollabrx.com/) para la investigacién
cooperativa desarrollada por la Fundacién Hide &
Seek para el estudio de la Enfermedad Lisosomal.
La Red en definitiva, se ha convertido en una plata-
forma global de comunicacion y de relacion. Esto
es, sin duda, una oportunidad enorme que pue-
de ayudar mucho a entidades como la Ascciacion
Huesos de Cristal Espafia. Este es el escenario:
cada vez méas abierto como el que vivimos ya. en
dénde la Informacion resulta cada vez mas acce-
sible, en donde se comparte todo tipo de conte-
nidos y en donde cualguier persona puede par-
ticipar — independientemente de ddnde viva. Con
estas condiciones de contorno, la labor asociativa
encuentra en Jnternet mas instrumentos para apa-
lancar el papel de sus asociados frente al resto de
los actores, a la vez que difunde el esfuerzo forma-
tivo necesario.

El reto que nos hemos marcado desde el redes
(como Entidad Publica dependiente del Ministerio
de Industria a través de la Secretaria de Estado de
Telecomunicacicnes y para la Sociedad de la Infor-
macicn}, es que toda esa capacidad transformado-
ra de las tecnologias, que ayudan a construir una
auteéntica Sociedad en Red, lleguen a la ciudadania
en términos de calidad del servicio publico y de
igualdad de opertunidades, en este caso, ante la sa-
lud; pero también en impulsar iniciativas con un alto
componente de innovacion que dinamicen un mer-
cado de nuevos productos y servicios que puedan
aportar sostenibilidad al sistema sanitario y oportu-
nidades al conjunte de la sociedad. En este senti-
do, ademas de los proyectos que desarrolla red.es
conjuntamente con el Ministerio de Sanidad y todas
las consejerias de las CC.AA., el plan AVANZA pone
a disposicién de empresas, asociacicnes e institu-
ciones con vocacion de Innovar, sus convocatorias
de ayudas, préstamos, y subvenciones en dodnde
una Asociacién come la vuestra puede participar en
el desarrollo conjunte de una Sociedad en Red en
donde la salud juega un papel capital.

Tenemos la tecnologia, las personas y las capaci-
dades. De lo que se trata ahora es de ayudar, sobre
todo a los que mas lo necesitan, a superar los retos
gue nos impone un nuevo entorno, cada vez mas
complejo.




NOTICIAS BREVES

Obtencion de la certificacion 1ISO 9001

Ahuce ha obtenido la certificacion ISO 9001 en relacion a la prestacion del senvicio en lo que se refiere a: In-
formacion, orientacion y asesoramiento, atencion psicoldgica, fisioterapéutica y social, a todos los asociados,
afectados de Csteogénesis Imperfecta.

Los cbjetivos de la auditoria que superamos para la olatencién de dicha certificacion eran:

- Verificar que la organizacion esta preparada para la auditoria de certificacion

- Confirmar que el sistema de gestidén cumple con todos los requerimientos de la norma objete de la auditoria;
« Conflrmar que la organizacion tiene efectivamente implantados sus disposiciones previstas;

+ Confirmar que el sistema de gestion es capaz de lograr los objetivos de la politica de la organizacion.

Resultados de la auditoria:

Puntos fuertes
+ Disposicion de los entrevistados a lo largo de [a auditoria.

» QOrden de la documentacion de Subvenciones TP
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+ Definicion de objetivos y sus indicadores.

Oportunidades de Mejora

+ Publicar la Politica de Calidad en la pagina web de la
organizacion

- Hacer referencia a las posibles inspecciones de la autoridad
competente en el acta de revision.

- La tabla de seguimiento de objetivos se podria meforar
con el registro de los datos en los correspondientes
seguimientos

- Considerar establecer alternativa para la custodia de los docu-
mentos justificantes de las subvenciones, que estdn en la Sede
en espera de ser presentados a los dos afios de concedida por ; E .G
el Ministerio de Sanidad y Politica Social. -

s ¥y Sy 4 i =t (e
RSN P WA PRENASy Py

Jasan

150 9001: ZDUB

Iuremmp e st

SrMACICH CRAtrCios « s
UGS 1 s

‘‘‘‘‘ 1 4t 0¥

El compromiso de la Junta Directiva de AHUCE con el proceso de obtenclon de la certificacion 1SO va a tener
continuidad a través de un programa para llevar a cabo las mejoras propuestas y extender la aplicacion de las
mismas a la prestacion de servicios en red de la Ascciacion.

Punto de Encuentro de Entidades
Sociales de Fundacion Caja Navarra

/-' ,;@”a AHUCE particip® en noviembre de 2009
% — en el Punto de Encuentro de Entidades
/ a%/ga d/” b Soc?lafes organizado por la Fundacién
. 5..5_, o= Caja Navarra.
g El Punto de Encuentro contd con .mas
de-120 entidades sociales que presen-
taron su actividad el 21 de noviembre
de 2009 en la Plaza de Espana de Ma-
drid.
El objetivo principal es que nos reporte
a todos un mayor conecimiento del tra-
bajo de las entidades sociales y sobre
todo que muchos mas ciudadanos nos
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NOTICIAS BREVES

Cena a beneficio de AHUCE
en el Rincén huertano de Murcia
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Como tedos vosotras ya sabéis, el 18 de junio tuvo
lugar en Murcia la cena benefica organizada por
una de nuestras socias Mariluz Marin.

La velada fue todo un éxito y como ya apuntabamos
en el Boletin 90 dias del primer trimestre, queremos
agradecer desde Ahuce y en nombre de todos los
afectados, los que conocemos y los que no, el gran
esfuerzo que Mariluz y su familia han hecho y siguen
haciendo, no sdlo por su hijo sino porque se conoz-
ca un poco mas sobre la Osteogénesis Imperfecta y
nuestra Asociacion.

«gsta enfarmedad no sdlo provoca una naturaleza
fragil en estas personas, también un espiritu fuertes,
subrayaba al comienzo de la velada el presidente
de la Asociacién Huesos de Cristal Espana -AHU-
CE-, Jaime Montalvo, calificando de «impresionante»
la respuesta de |la sociedad murciana a la cena «que
nos hacer sentir grandes», Jorge G. Badia. Diario la
Verdad Mariluz Marin y José Manuel Robtes consi-
guieron reunir en el Rincdn Huertano a politicos, de-
portistas, artistas y cientos de vecinos de Alquerias,
Beniel, Santomera y Murcia que respaldaron su ini-
ciativa llegando a congregar a casi 700 comensales:
La delegacidén del consistorio murcianc la completa-
ron la primera teniente de alcalde y responsable del
area de Bienestar Social, Maruja Pelegrin; los ediles
de Sanidad y Descentralizaciéon, Fulgencio Cervan-
tes y Cristdbal Herrerg, y los pedédneos de Alquerias,
El Raal, Casillas y Cabezo de Torres. La corporacion
de Beniel tambien estuvo representada por la pri-
mera teniente de alcalde, Mari Carmen Morales.

La sanidad murciana secund¢ la velada con el di-
rector general de Atencidn al Paciente, Juan Manuel
Ruiz, y un nutrido grupo de profesionales del Hospi-
tal Virgen de la Arrixaca, que se han convertido en la
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segunda familia del pequefic José Manuel. Las doc-
toras adjuntas de Pediatria en la Unidad de Genéti-
ca, Mari Ballesta y Vanesa Ldpez; el doctor adjunto
de la Unidad Crtopedia Infantil, César Salcedo, y la
neuropediatra Resario Dominge.

En la velada tampoco faltaron los autdgrafos y flas-
hes gracias a la presencia del futbolista murciano .
del Benfica Javi Garcia, legado desde Portugal. El
baile, la musica y la magia lo pusieron el baifarin in-
ternacional Ricardo Giner, los cantantes José Julién,
Sandra West, Do Manantial y el mago Domingo Ar-
tés, que aportaron su granito de arena solidario con
sus actuaciones desinteresadas.

Mencion especial para aquellos a los que la agenda
les impidié asistir pero aun asi colaboraron, como
es el caso del Delegado de! Gobierno, Rafael Gon-
zalez Tovar, con un donativo para la fila cero ade-
mas de Informar a AHUCE «sobre su disponibilidad
para interceder con el Ministerio de Sanidad». Los
donativos de empresas y comercios murcianos, de-
portistas como el ciclista Alejandro Valverde con un
maillot, el tenista Nicolas Almagro.con una camiseta
junto a las elasticas dedicadas por El Pozo Murcia
Turistica y la seleccion espanola, ademas de un ca-
pote del torero Pepin Liria, permitieron celebrar un
sorteo y una subasta para recabar mas fondaos.
También queremos agradecer desde Ahuce el apo-
yo que ha recibido Mariluz por los medios de comu-
nicacion durante todo el proceso, en especial a Ra-
dio Sureste - cadena COPE a través de la figura de
su jefe de informativos y corresponsal del Diario La
Verdad de Murcia, Jorge G. Badia, junto a su com-
pafera y presentadora cel magazine La Mahana del
Sureste, Monica Martinez."
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