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Con nombre propio | Actualmente hay entre 5000 y 7000 enfermedades raras. Tres pacientes aragonesas -Ursula Lopez, Maria Luisa Fernandez
v Lourdes Vinués- cuentan como les afecta su dolencia en su vida cotidiana. Piden més medios para la investigacion y que se les trate sin prejuicios

Enfermedades raras,
pacientes luchadores

A drenoleucodistrofia. Sin-

drome de Tourette. Os-
teogénesis Imperfecta.
Distonia. Anemia de Fanconi. Sin-
drome de Joubert. Miopatia de
Duchenne... Son enfermedades ra-
ras -se definen asi porque afectan
a un niimero pequeno de perso-
nas- y poco conocidas. Sus nom-
bres apenas nos suenan, pero tras
cllos hay miles de historias. Se cal-
cula que estas dolencias afectan a
cerca del 8% de la poblacion, se-
giin datos de la Federacion Espa-
iiola de Enfermedades Raras (FE-
DER), es decir, a mis de 3 millo-
nes de espanoles, de los cuales
100.000 son aragoneses.

José Carlos Galera, el nifio zara-
gozano que estd siendo tratado en
Estados Unidos, padece adreno-
leucodistrofia, una enfermedad
metabolica hereditaria que des-

truye la mielina y provoca un cua-
dro degenerativo neurolégico. Ur-
sula Lopez y su hijo Daniel Longa-
ron sufren la enfermedad de los
Huesos de Cristal -cientificamen-
te, Osteogénesis imperfecta-. Sus
huesos son frigiles y se pueden
fracturar con facilidad.

Maria Luisa Fernandez tiene
distonia, que le provoca contrac-
ciones involuntarias de varios

musculos, sobre todo del cuello.
Lourdes Vinués y Josefina Verga-
ra, por su parte, tienen el sindro-
me de Tourette, que se caracteri-
za por tics involuntarios repetidos.

FEDER estima que hay entre
5000 y 7000 enfermedades raras
distintas y en cada paciente pue-
den manifestarse de diferente ma-
nera. La amplia diversidad de de-
sordenes y sintomas y el niimero

limitado de afectados por cadauna
de ellas hacen mas dificil su trata-
miento e investigacion.

Las enfermedades raras suelen
aparecer antes de los dos afos de
edad, aungue por desconocimien-
to puede pasar mucho tiempo has-
ta el diagndstico correcto, y son
cronicas. Muchas son degenerati-
vas y no hay tratamientos curati-
vos, solo paliativos.

“No interesamos. Nuestra enfer-
medad no es rentable para la in-
vestigacion”, asegura, tajante, Jo-
sefina Vergara, presidenta de la
Asociacion de Familias Aragone-
sas con Pacientes de Sindrome de
Tourette. A ellale diagnosticaron
Tourette a los 28 afios, cuando ya
habia tenido su primer hijo.

La falta de informacién dificul-
ta los diagnésticos y tratamientos
correctos. Investigar medicamen-
tos para estas enfermedades no es
prioritario para los laboratorios,
porque sus posibles beneficiarios
y compradores son pocos.

Las asociaciones de afectados
denuncian que los enfermos pa-
decen, ademis, problemas de in-
tegracion social, escolar y labo-
ral. “Muchos sufren problemas
psicologicos como consecuencia
de su enfermedad. Se sienten bi-




chos raros sefalados por la so-
ciedad. Los nifios y jovenes son
especialmente vulnerables”,
apunta Josefina Vergara.

“Las asociaciones hacemos
una labor social que no esta de-
masiado reconocida. Nosotros
ofrecemos una ayuda que los
médicos no pueden dar. Infor-
mamos y acompaiamos a las fa-
milias”, afirma Maria Luisa Fer-
nandez, presidenta de la Asocia-
cion de Lucha contra la Distonia
en Aragon.

La Federacién Espanola de En-
fermedades Raras agrupa a 160
asociaciones y esta haciendo una
gran labor de difusién de estas
patologias y de apoyo a las fami-
lias. FEDER colabora en la orga-
nizacion del Primer Dia Mundial
de las Enfermedades Raras, que
se celebrara el proximo 28 de fe-
brero, bajo el lema “Enfermeda-
des raras, una prioridad de salud
publica”
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