@ Familia o
Q y Salud NJAEPap
Publicado en Familia y Salud (https://www.familiaysalud.es)

Mes de las Enfermedades raras

Dia Mundial de las ER

iiTodo lo que necesitas saber!!
ACTUA, UNETE Y DIFUNDE

La Asociacién Espafiola de Pediatria de Atencién Primaria (AEPap) se adhiere a la campafia de sensibilizacién
organizada por la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) en coordinacion con la Organizacion
Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS) para que el mes de febrero sea en toda Espafia el mes de las

enfermedades raras, en el marco del Dia Mundial que se celebra el 28 de febrero, y que este afio lleva por lema:

“Enfermedades Raras, mas frecuentes de lo que imaginas”.

La Campaiia tiene como objetivo concienciar sobre las patologias poco frecuentes y atraer la atencién sobre las

grandes situaciones de falta de equidad e injusticias que viven las familias.

Porque no es tan raro tener una enfermedad rara (ER). Alrededor del 6-8% de la poblacién mundial, unos 3

millones de espafioles, estaria afectada por una de estas enfermedades.

Sin embargo, la falta de informacién y el desconocimiento social provoca situaciones tales como que la media de
diagnéstico para estas patologias sea de 5 afios 0 que el 76% de los afectados y sus familias se sientan rechazados

y discriminados.

Las ER son, en su mayor parte, crénicas y degenerativas. Y muchas de ellas, dos de cada tres casos, aparecen

antes de los dos afios de vida, afectando al desarrollo motor, sensorial o intelectual en la mitad de los casos, lo que
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origina una discapacidad en la autonomfa en una de cada tres personas afectadas.

Todo ello provoca un alto impacto en la salud, calidad de vida y economia familiar, mas aln cuando un alto

porcentaje de los medicamentos o cuidados necesarios no estan cubiertos por la Seguridad Social.

La crisis econdémica estd afectando gravemente a las personas con ER, que son de las que mas apoyo necesitan. A
lo largo del 2012, las reformas sanitarias han significado un importante retroceso en los derechos de las personas

con enfermedades poco frecuentes y con discapacidad.

Pero no cabe el desanimo y hay que seguir mirando adelante en la bldsqueda de soluciones, para las que FEDER,
como plataforma que adna los esfuerzos de mas de 230 asociaciones de personas con enfermedades raras, solicita
de las Administraciones publicas su compromiso, solidaridad y responsabilidad a través de la puesta en marcha de

una Plan que incluya “13 propuestas prioritarias para el 2013”:

1. Que las Enfermedades Raras sean declaradas como enfermedades crénicas en el Sistema Nacional de Salud y

de interés prioritario de Salud Publica.
2. Que se exima del copago farmacéutico a las familias con ER.

3. Que se impulsen medidas para asegurar el acceso en equidad a medicamentos de uso vital para las familias con

ER, a través de su inclusién en la Cartera de Servicios del Sistema Nacional de Salud.
4. Que se explique el Mapa de los Expertos/Profesionales de Referencia en ER que existen en Espana.

5. Que se acrediten al menos 50 Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) para ER en el Sistema
Nacional de Salud en 2013, dotando a estas unidades de financiacién suficiente para garantizar su calidad y

sostenibilidad.
6. Que se impulse la investigacién en ER a través de los Centros, Servicios y Unidades de referencia.

7. Que se establezca y publique la ruta de derivacién para garantizar la efectiva atencién de las familias con ER, en

cualquier punto de la geografia espafiola.

8. Que se establezcan en todas las CCAA Unidades Multidisciplinares de Informacién, Seguimiento, Control y
Atencién General a las personas con ER, a fin de garantizar la atencion real y efectiva de todos los afectados por

ER, eliminando las situaciones de desigualdad existentes hoy en dia.

9. Que se incluya en la Estrategia Nacional de ER las propuestas e indicadores del Informe EUROPLAN, a fin de

mejorar su incidencia real en la atencién de las personas con ER.

10. Que se garantice la atencién a las personas con ER que requieran su traslado a otro Estado Miembro, cuando

sea preciso, a través de la Directiva de Movilidad Sanitaria Transfronteriza.

11. Que se establezcan en todas las CCAA Unidades Multidisciplinares de informacién, seguimiento, control y
atencién integral a las personas con ER, a fin de garantizar la atencién real y efectiva de todos los afectados por

ER, eliminando las graves situaciones de de desigualdad existentes hoy en dia.



12. Que se utilice por parte del Gobierno Espariol la Clasificacién Internacional del Funcionamiento de la
Discapacidad y de la Salud, liderando el IMSERSO la homogeneizacién de los criterios de valoracién a la

discapacidad en las ER en las CCAA.

13. Que se incentive el cumplimiento de la normativa vigente en cuanto al porcentaje de personas discapacitadas
gue las empresas tienen gque tener en sus plantillas asi como la obligatoriedad de las empresas de adecuar los

puestos de trabajo a las limitaciones y potencialidades de las personas discapacitadas.
Fuente: Campafia Dia Mundial de las Enfermedades Raras 2013. Federacién Espariola de Enfermedades Raras (FEDER)

La Asociacién Espafiola de Pediatria de Atencién Primaria (AEPap) a través de la pagina principal de su web Familia

y Salud (www.familiaysalud.es) queremos hacernos eco de todas y cada una de estas propuestas y dar a conocer

algunas de las Asociaciones y grupos que forman parte de las Enfermedades Raras, incluyendo una propuesta y la

referencia a una Asociacidn cada tres dias a lo largo de todo el mes de febrero.

Somos conscientes de que elegimos unas pocas y damos menos visibilidad a otras muchas; aunque desde la

seccién “Enlaces Utiles: Enfermedades Raras” de nuestra web puedes encontrar mucha mas informacién y

direcciones de interés.

Asi, siguiendo el lema de FEDER: “ACTUA Y DIFUNDE”, queremos reclamar desde éste espacio de la red que se
dirige a familias, profesionales y cuidadores de la salud infantil y adolescente, que nos unamos todos a este “grito
mundial” para hacer visibles y reivindicar los derechos fundamentales de las personas y familias con
enfermedades poco frecuentes. Por ello, y a lo largo del mes de febrero, os hemos ido presentando una Asociacién

y un Cuento, de entre las siguientes:

. Fundacién 1000 sobre defectos congénitos (31-2)

. Asociacién Charge Espafia (3-5)

. Asociacién Sindrome de Marfan (6-8)

. Asociacién Epidermolisis Bullosa de Espafia (9-11)

. Fundacién Menudos Corazones (12-14)

. Federacién Espariola de Asociaciones del Sindrome X-fragil (15-17)
. Asociacién de Enfermos de Patologias Mitocondriales (18-20)

. Osteogénesis imperfecta (21-22)
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. Asociacién Espaniola de Déficits Inmunitarios Primarios (23-24)
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. Federacién Espafiola de Enfermedades Neuromusculares y Fundacién Ana Carolina Diez Mahou (25-27)

Federacion Espanola

Federacion Espanola
de Enfermedades
Neuromusculares

Sem
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Quienes somos

La Federacién ASEM es la unién de asociaciones de personas afectadas por patologias neuromusculares que
promociona todo tipo de acciones y actividades -de divulgacion, investigacion, sensibilizacién e informacidn-

destinadas a mejorar la calidad de vida, integracién y desarrollo de los afectados/as.

- Es una organizacién sin dnimo de lucro que se creé en el afio 2003 y supone la continuidad del trabajo
desarrollado por la Asociacién Espafiola contra las Enfermedades Neuromusculares de forma ininterrumpida desde
1983.

- En la actualidad consta de 21 asociaciones con mas de 8.000 socios, representando a los mas de 50.000

afectados/as en toda Espania.

- La filosofia de trabajo de la Federacién ASEM se basa en la participacién y unién de los esfuerzos de todas las

entidades miembro.
Qué son las Enfermedades Neuromusculares (ENM)

Las ENM son enfermedades neuroldgicas, de naturaleza progresiva, normalmente hereditarias y su principal

caracteristica clinica es la debilidad muscular.

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un conjunto de mdas de 150 enfermedades neuroldgicas
hereditarias o adquiridas que afectan a la musculatura y al sistema nervioso, pudiendo estar afectados: EI mdsculo,
la unién neuromuscular (donde se junta el nervio con el musculo), el nervio periférico (en brazos, piernas, cuello y
cara), La motoneurona espinal (células nerviosas que controlan la accién de los musculos). Su aparicién puede

producirse en cualquier etapa de la vida, tanto en el nacimiento como en la adolescencia o en la edad adulta.

Se encuentran dentro del grupo de las denominadas enfermedades raras. En cifras globales, existen mas de
50.000 afectados por ENM en toda Espafia.

Las causas de las ENM son muy diferentes. Incluso, en muchas enfermedades, no se conoce aln el origen pero se

investiga activamente para determinarlo.
Las ENM pueden clasificarse segln su causa u origen en dos tipos: genéticas y adquiridas.
Tipos de enfermedades neuromusculares. Clasificaciéon

No existe un Unico criterio a la hora de clasificar las Enfermedades Neuromusculares ya que puede hacerse desde
el punto de vista fisiopatoldgico, clinico o bien dar prioridad a otros conceptos como la forma de transmisién
hereditaria. Actualmente tiene interés la clasificacién basada en la biologia molecular, lo que permite la creacién

de nuevos subtipos dentro de un mismo conjunto de sintomas.

La clasificacién de las Enfermedades Neuromusculares va cambiando a medida que se conocen nuevos hallazgos
sobre las causas de cada una de ellas. Por lo tanto, esta categorizacién puede variar con los nuevos avances

biomédicos.

En la clasificacién que se expone a continuacién no se incluyen las enfermedades neuromusculares secundarias
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(téxicas, endocrinas, infecciosas, medicamentosas...) ni las alteraciones asociadas a problemas sensitivos y/o del

sistema nervioso central.

Puedes conocer aqui los principales tipos de enfermedades neuromusculares.

Fundacidon Ana Carolina Diez Mahou

La Fundacién Ana Carolina Diez Mahou es una organizacién sin danimo de lucro cuyo Unico objetivo es mejorar la
calidad de vida de los niflos con enfermedades neuromusculares de origen genético (principalmente

mitocondriales y distréficas) y de sus familiares.
Quiénes somos

Nuestra Fundacién se inspira en una mujer excepcional para la gran mayoria: Ana Carolina Diez Mahou. Sus
virtudes como persona: extraordinaria, dulce, serena, comprometida, solidaria, adelantada a su tiempo y muy vital,

marcan los pilares basicos de este proyecto.

En su vida, siempre buscé ayudar a los demds en cualquier &mbito aunque, especialmente, en el sanitario por su
estrecha relacién con fisioterapeutas, masajistas y enfermeras, entre otros. E hizo de la experiencia propia un

ejemplo para los demds y, sobre todo, para su familia.

Por ello, y con la intencién dar continuidad a este compromiso personal y desinteresado con la sociedad, su nieta,
Ana Francisca Gervas, ha creado la Fundacion Ana Carolina Diez Mahou en su honor, convirtiendo en diciembre de

2011 su suefio en realidad.

Pero el presente llega mucho mas alld... Hoy, la Fundacidn trabaja, dia a dia, con la intencién de ayudar a todos

aquellos nifios con algln tipo de enfermedad neuromuscular genética, en especial aquellos que padecen miopatias
mitocondriales o distrofias musculares. Unas dolencias que se definen dentro de las conocidas como enfermedades

raras pero que, en su conjunto, afectan a un importante nimero de familias en todo el mundo.

Estos nifios nos ensefian, dia a dia, que no existen las barreras fisicas ni psiquicas, sino las ganas de vivir y, de ahi,

los deseos de esta Fundacién de luchar para mejorar su calidad de vida y la de sus familias.

Por nuestra vocacioén asistencial, pensamos que la clave de todo estd en la implicacién total de los padres en el dia
a dia de sus hijos como enfermeros, maestros y fisioterapeutas, sélo hace falta que entre todos les expliquemos
qué y cdmo hacer las cosas. Todos somos conscientes que estos nifios pasan mucho tiempo en casa, tiempo

valioso para su desarrollo y tenemos que aprender a sacarle el mayor provecho.

La Fundacién Ana Carolina Diez Mahou te va acompafar en todo este largo y duro camino, lleno de aprendizaje y
superacion, por lo que no estaras solo. Nosotros te ayudaremos a participar de forma directa y activa en el

desarrollo de tu hijo.
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Os recomendamos dos Guias muy practicas y sencillas para todos los publicos sobre las Enfermedades

Neuromusculares:

1- Enfermedades Neuromusculares - 49 fichas (definicién, causas, qué hacer, investigacién, etc.). Elaborado por la

Asociacion Francesa contra las Miopatias y cedido a ASEM Espafia. Picha EnfermedadesNeuromusculares-49Fichas

para verlo.

2- Guia de las Enfermedades Neuromusculares. Guia de informacién y apoyo a las familias. Publicado por la

Federacion Espafiola de Enfermedades Neuromusculares - ASEM. Pincha Guia_ENM para verlo.
Cuentos sobre Enfermedades Raras

Un cuento de Fani: El beso de la estrella. Puedes encontrarlo en el Blog de la pagina de ASONEVUS Enlace asociado:

Asociacidn Espafiola del Nevus Gigante Congénito

Fecha de publicacion: 17-02-2013
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