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enfermedades raras

Salut i Forca

Unas patologias con un alto coste
social, humano y econdmico

SUSANA FERNANDEZ

Alas once de la mafiana es-
toy esperando en la puerta del
hospital materno infantil de
Son Dureta, a Neus y a suma-
dre, Cati Cerda. Llegan pun-
tuales y entramos en la cafe-
terfa para charlar sobre la en-
fermedad que padece la
pequeiia. Neus sufre Hiperli-
senemia una enfermedad rara
metabdlica. Mientras su ma-
dre me habla, extrae de su
gran bolso dos tuper con la
merienda y una gran jeringui-
lla. Me mira y me dice: “Neus
come por sonda gastrica por-
que nacié sin el instinto de
chupar”.

Neus tiene cuatro afios y
vive en Pollenca. Al nacer, su
cuerpo empez6 a tener com-
plicaciones, y pasaron ocho
largos meses hasta que los es-
pecialistas diagnosticaron lo
que le ocurria. “Que la enfer-
medad adquiera un nombre
significa que sabemos lo que
tiene. El organismo de Neus
no metaboliza bien un ami-
noacido esencial y su cuerpo
fabrica grandes cantidades”.
En Baleares, es la inica que
padece la enfermedad, y des-
de hace pocos dias la Federa-
cién Espafola de Enfermeda-
des Raras (FEDER) les ha co-
municado que existe otro caso
infantil en Valladolid.

La Hiperlisenemia es el sig-
no biolégico esencial de una
enfermedad enzimética here-
ditaria rara debida a una ano-
malia del metabolismo dela li-
sina. Esta afeccion se traduce
en un retraso del crecimiento
y del peso, acompafiado de
debilidad mental. Mientras
hablamos, Neus nos mira y
sonrie. Es una nifia feliz que
juega con mi caja de carame-
los. Larealidad de las familias
con nifios y nifias con enfer-
medades raras es dificil. Cati
me explica que tenfa un ne-
gocio, y tuvo que cerrarlo para
poder atender a su hija, por-
que la nifia depende por com-
pleto de un adulto. “Neus de-
pende de mi, aunque empieza
amantenerse de pie. Al princi-
pio cuesta aceptarlo, vivimos
un sufrimiento que nadie ve”,
explica.

Pero, ademas de los senti-
mientos, se encuentra el cos-
te econdmico que supone que

-

Neus padezca esta enferme-
dad. “Ahora sélo tenemos la
noémina de mi marido y son
muchos los gastos”. Neus ne-
cesita una leche especial que
proviene de Inglaterra y que,
por su alto coste, le subvencio-
na al cien por cien la Seguri-
dad Social. Pero debe tomar
mas medicacién, que le supo-
ne a sus padres 73 euros al
mes, ademas de atencion fisio-
terapéutica, natacion para re-
habilitarse y otras actividades.
Atodo esto, hay que anadir
sus constantes visitas al hospi-
tal, que suponen el traslado en
coche desde Pollenca a la ciu-
dad de Palma y su correspon-
diente gasto en gasolina.
“Estoy contenta porque mi
hija tiene un tratamiento, pero
deberia existir més ayuda eco-
ndémica, mas reconocimiento
social, més convenios entre
entidades, y que no tuviéra-
mos que pagar la piscina y la
rehabilitacién”, comenta. Cati
me explica que ha solicitado la
ayuda de la Ley de la Depen-
dencia, y por ahora lo tinico
que le han comentado es que
el proceso es lento. Mientras,
Cati recibe de la Seguridad So-
cial, por tener un hijo a cargo
con discapacidad, mil euros al
ano, es decir, 83 euros al mes.
Esta es la ayuda econémica

Iliana Capllonch, junto a Cati Cerda, en los pasillos de la segunda planta del Hospital Materno Infantil de Son Dureta.

que reciben los padres con ni-
flos que padecen enfermeda-
des raras.

Acompaiio a Cati y a Neus a
la segunda planta del Hospital
Materno Infantil de Son Dureta,
donde me despido de ellas.
Mientras, Ilinana Capllonch me
dice que espere unos minutos,
porque le van a dar los resulta-
dos delaanalitica de su hija An-
drea, quien padece una enfer-
medad reumética rara, llamada
Arteritis de Takayasu. En Bale-
ares es el tinico caso, pero en la
peninsula existen dos mas. El
silencio en la planta de pediatria
del hospital s6lo se rompe cuan-
do oigo llorar a un nifio desde
mi asiento.

Iliana es la presidenta y co-
fundadora, junto a Cati Cerda,
de la Associaci6 Balear d’In-
fants amb Malaties Rares. Ade-
mas, ha escrito el dia a dia de su
hija en el libro ‘Enfermedades
Raras. Manual de Humani-
dad’, dela editorial LoQueNo-
Existe. “Al ser una enfermedad

complicada, Io maximo que he-
mos estado sin venir a Son Du-
reta es un mes. Andrea tiene
seis afnos, y la enfermedad se
manifesté cuando ella tenia
cuatro. Tardaron ocho meses
en darnos un diagnostico”, me
dice. Andrea tiene obstruidas
sus arterias aorta, renal e ilia-

cas; lleva un stent en la arteria
renal derecha, y toma diez me-
dicamentos diarios, cuyos gra-
ves efectos secundarios limitan
su crecimiento. Necesita reha-
bilitacién, tratamiento psicol6-
gico y seguimiento médico
constante.

Después de explicar la dure-
za de la enfermedad de An-
drea, su madre me dice que no
quiere compasién de nadie:
“Queremos comprension, no
causar pena. Si quiero llorar, lo
hago siempre a solas. Debe-
mos poner buena cara a nues-
tros hijos. Mi vida ha cambia-
do de forma positiva. Ahora
valoro las pequenas cosas”.

No quiero seguir escribien-
do sin antes comentar que la
hija mayor, Claudia, tiene dia-
betes Mellitus. Como saben,
no es una enfermedad rara,
pero si es complicada para una
nifia de corta edad. He teni-
dola suerte de conocer tanto a
Claudia como a Andrea, vy,
ademas de ser guapas, son
muy simpaticas. Iliana me
cuenta que también tuvo que
dejar de trabajar. Ahora se de-
dica a sus dos hijas a tiempo
completo. Recibe la ayuda de
la Seguridad Social por hijo a
cargo: los 83 euros que les co-
menté unas lineas antes.

El coste de la medicacién de

Andrea es de cien euros al
mes. A esta cifra hay que afa-
dir la rehabilitacién, la nata-
cién (que realiza en las pisci-
nas de la Universitat de les
Illes Balears porque hay un
afio de lista de espera en las
piscinas publicas), mientras
que para desplazarse en largas
distancias necesita trasladarse
en una silla.

Andrea puede valerse un
poco, pero atn asi necesita la
ayuda de sus padres. “En
nuestro caso, nos han denega-
do ayuda por parte de la Ley
de la Dependencia. Segtin me
explicaron, los nifios son de-
pendientes de los padres des-
de que nacen”. En ese momen-
to, [liana me mira fijamente y
me dice que puedo sacar mi
propia conclusion.

Estos no son los tinicos testi-
monios que tengo para expli-
car la dureza de convivir con
una patologia rara, y sobre
todo tener una infancia donde
cada dia es un acto de supe-
racion. Esto es lo que le ocurre
a Maria Isabel. Para ella, salir
ala calle a jugar es como una
gran aventura. Tiene seis afios,
y las primeras manifestacio-
nes de su enfermedad llegaron
cuando contaba seis meses.
Después de un largo peregri-
naje por muchas consultas
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médicas, cuando tenia cuatro
afios se encontraba con sus pa-
dres en Valencia y en uno de
sus ataques la llevaron de ur-
gencias al Hospital la Fe. All{,
la reumatoéloga infantil, la doc-
tora Isabel Calvo, les asegurd
que su hija tenia la enfermedad
de Behget. “Nos dio una carta
para que nos pusiéramos en
contacto con la reumatéloga
infantil de Son Dureta, la doc-
tora Lucia Lacruz”, me explica
su madre, Isabel Villena.

La enfermedad de Behget se
caracteriza por la inflamacién
de los vasos sanguineos. Es de
origen desconocido, minori-
taria, no contagiosa y crénica.
Es una enfermedad multisté-
mica, porque pueden aparecer
sintomas en un gran nimero
de érganos y sistemas del cuer-
po. En Baleares existen sé6lo
dos casos. Maria Isabel vive en
Lloseta. Le encanta ir al colegio
y practicar baile moderno, pero
hay dias en que le duele la
vida, porque su enfermedad le
agota. “Maria Isabel se des-
pierta muchos dias con dolor
de cabeza, o dolor de barriga.
Cuando se queja es porque le
duele, y atin asi muchos dias
quiere ir al colegio”.

El coste de la enfermedad su-
pone alos padres de Maria Isa-
bel 120 euros al mes en medica-
mentos. Tiene que llevar ga-
fas graduadas, porque su
enfermedad le produce seque-
dad ocular y la luz del sol le
molesta en exceso, y debe cam-
biar las lentes dos veces al afio.
Las visitas al Hospital Univer-
sitario Son Dureta suponen un
coste de gasolina, como en el
caso de Neus, que vive en Po-
llenca. Los padres de Maria
Isabel han tenido que vender
su casa para tener menos gas-
tos, y ahora viven en un piso.
Pero, ademads, los dolores que
padece la pequeiia hacen que
sus padres estén pendientes
dia y noche, y esto les ha su-
puesto problemas en sus res-
pectivos trabajos.

“Yo ahora estoy de baja, por-
que tengo ansiedad y padez-
co de vértigos. Mi jefe com-
prende mi situacion personal y
puedo trabajar media jorna-
da”, me cuenta angustiada. Su
marido es albaiiil. En estos mo-
mentos, esta sin trabajo, por-
que dormir pocas horas, du-
rante estos seis afios, le ha pa-
sado una factura fisica. “Mi
estado le afecta a mi hija, pero
cuando duermes poco o pasa-
mos el dia o la noche en urgen-
cias, nuestros cuerpos también
se resienten. A veces, los em-
presarios no lo entienden, o
aunque lo hagan no pueden
mantenerte como empleado”,
concluye.
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Menos de cinco de cada diez mil personas

estan alectadas por estas dolencias
:| Il!|

Cuando comencé la investigacién de
este reportaje lo hice, como muchos de no-
sotros, los comunicadores de salud, buce-
ando en Google. Una vez empapada de
informacion, tuve que definir qué y cua-
les son las enfermedades raras, porque
tantos conceptos me liaban. A lo largo de
la recopilacién de datos, observé que no
era la tinica que confundia conceptos.
Pude comprobar por mi misma cémo per-
sonas del mundo sanitario desconocian lo
que era una enfermedad metabdlica o una
enfermedad reumatica. Por ello, no dude
en ampliar conceptos y ponerme en ma-
nos de los profesionales, es decir, los espe-
cialistas en enfermedades raras.

Pero empecemos por el principio. Una
enfermedad es rara o poco comun cuan-
do afecta a menos de cinco de cada diez
mil personas. Segtin los datos de la Direc-
cién General de Sanidad y Proteccion de
Consumidores de la Comisién Europea,
dichas enfermedades afectan hasta a un
seis por ciento de la poblacién total de la
Unién Europea. En Espafia, més de tres
millones de personas padecen una en-
fermedad rara. Por otra parte, la Organi-
zaciéon Mundial de la Salud cifra en siete
mil las patologias conocidas hasta la fecha.
De ellas, el ochenta por ciento son gené-
ticas, y el veinte por ciento restante se debe
a causas infecciosas (bacterianas o virales),
alérgicas, degenerativas, proliferativas o
autoinmunes.

Por el momento, hemos definido qué es
una enfermedad rara y hemos puesto al-
gunas cifras encima de la mesa. Sin em-
bargo, podemos ahondar mucho mas en
el tema, por ejemplo definiendo cudles
son las enfermedades raras mas prevalen-
tes en Baleares. La contestacion es facil: no
se sabe, por ahora. La doctora Ntria Ma-
tamoros, inmundloga y coordinadora del
Comité de Enfermedades Raras de Balea-
res, explica que, desde hace cuatro afios,
la Comunidad Europea ha marcado unas
directrices para definir cuéles son las en-
fermedades raras y cudl es el nimero de
pacientes que se ven afectados. En este
sentido, desde el afio pasado, la Conselle-
ria de Salut i Consum esté trabajando en
la Estrategia de Enfermedades Raras.

El director de Planificacié y Financa-
ment, Juli Fuster, explica que el objetivo de
dicha estrategia es mejorar la atencién sa-
nitaria que se proporciona a estos enfer-
mos. “El primer paso fue crear el Comité
de Enfermedades Raras, al frente del cual
esta la doctora Matamoros, el genetista Jor-
di Rosell, personal de la propia Conselle-
ria, y también profesionales sanitarios de
todos los centros de Baleares, como neur6-
logos, pediatras o los servicios de labora-
torio y medicina interna”. El segundo paso
sera la creacion del registro balear de en-
fermedades raras. La recopilacion de estos
datos permitird aumentar el conocimien-
to sobre las enfermedades raras y cono-
cer cudles son las diagnosticadas en Bale-
ares, cudntas personas las sufren, como
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La doctora Niria Matamoros, en su consulta.

se distribuyen geograficamente o qué tra-
tamientos estan siguiendo los pacientes.

Los primeros datos de este registro se
daran a conocer durante los meses estiva-
les de este mismo afo, en el marco de unas
jornadas sobre enfermedades raras que
tendran lugar en Palma. “Hasta la fecha,
y en una primera deteccién, tenemos con-
tabilizados 200 casos de estas patologias
minoritarias en Baleares”, coment6 Fus-
ter. Por su parte, las asociaciones de pa-
cientes han solicitado entrar dentro de la
Estrategia de Enfermedades Raras, segtiin
explica la doctora Matamoros. Una vez
que esté concluido el borrador del docu-
mento, este les serd facilitado a las aso-
ciaciones para que lo estudien y expongan
sus propuestas.

La Estrategia de Enfermedades Raras
establece tres importantes apartados. En
primer lugar, la deteccién de la enferme-
dad mediante el consejo genético y el
diagnéstico preimplantacional. El segun-
do punto es ofrecer a los profesionales de
la salud herramientas para el diagnosti-
co precoz. Y el tercero, respaldar, desde
Baleares, la creacion de centros de referen-
cia. En este sentido, la Comunidad pue-
de llegar a ser el centro de referencia de
la enfermedad de Andrade, muy preva-
lente en las islas.

Por su parte, también en Baleares, en el
Hospital Universitario de Son Dureta, la

doctora Matamoros cre6 en 1993 el primer
registro espafiol de enfermedades de in-
munodeficiencias primarias, que agrupa a
casi 200 patologias pertenecientes al gru-
po de enfermedades raras. Este registro
cuenta con 1.500 pacientes, y los datos es-
tan admitidos dentro del registro de enfer-
medades raras europeas llamado ‘Orp-
hanet’, que, a su vez, es la mayor base de
datos de enfermedades raras de Europa.

Las enfermedades raras afectan a cual-
quier persona y pueden manifestarse a
cualquier edad. Ademads, dos personas
pueden padecer la misma enfermedad y
presentar diferentes grados de afecciéon
y de evolucién. El Hospital Universita-
rio Son Dureta abrird en breve una consul-
ta de medicina interna que se dedicara in-
tegramente al estudio de las enfermeda-
des raras, tanto en la unidad de adultos
como en la unidad de pediatria.

Uno de los principales problemas que
se encuentran estos pacientes es la falta de
informacion sobre la enfermedad, situa-
cién que les conduce a un peregrinaje do-
loroso por muchas consultas médicas.
En muchos casos, se tardan afios en en-
contrar el diagndstico correcto. La doc-
tora Matamoros indica que el diagnoéstico
precoz es fundamental, pues en muchas
ocasiones estas enfermedades han podi-
do causar dafos irreparables en otras par-
tes del organismo.



