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El HUA amplia la consulta de enfermedades

raras, que trata ya a 230 pacientes alaveses

ROSA
CANCHO

6.000 personas
sufren en Alava una
de estas patologias
minoritarias, segun
las asociaciones de
afectados

VITORIA. Cerca de 6.000 alaveses
padecen una enfermedad de las con-
sideradas raras o minoritarias y gran
parte de ellos no tiene ni siquiera
diagnostico, segun calculan las aso-
claciones de afectados. Se considera
que una patologia o sindrome es raro
cuando afecta a menos de una per-
sona de cada 2.000. Los especialistas
calculan que existen cerca de 7.000
enfermedades de este tipo, que afec-
tan a muy pocas personas en el mun-
do, y que en su mayoria son croni-
cas, Incapacitantes e incluso dege-
nerativas. Existe un amplio desco-
nocimiento de muchas de ellas, lo
que a menudo hace que se retrasen
anos los diagnosticos. Algunas con-
llevan multiples complicaciones y
su seguimiento es dificil. Por eso hace
tlempo que las asoclaciones de pa-
clentes y familiares reclaman uni-
dades especificas para ellos.

Uno de los primeros pasos ha sido
la creacion en la red hospitalaria pu-
blica vasca de cuatro consultas mo-
nograficas de enfermedades raras.
La del HUA en Vitoria empez0 a fun-
clonar hace ya tres anos con un dia
de consulta a la semana. Ahora, se
ha ampliado y ya son tres los dias que
el medico internista Igor Gomez ve
a los alaveses mayores de 14 anos
afectados por una de estas enferme-
dades. Cada semana le llegan dos ca-
sos nuevos y son 230 los pacientes
a los que hace seguimiento.

«Son paclentes que de alguna ma-
nera se encontraban perdidos en el
sistema, a los que cuesta diagnosti-
car, que van saltando de un especia-
lista a otro... Demandan tener una

Afectados por enfermedades raras participan en Bilbao en un congreso nacional. :: Luis ANGEL GOMEZ

Pérez de Nanclares y Gomez, durante una consulta. :: osi aAraBA

persona de referencia, que centrali-
ce, que se coordine con otros espe-
clalistas y que sl tienen que ingresar
esté ahiy, explica. No es casualidad
que sea un medico internista el que
desempene esta labor dado a que es-
tan acostumbrados a abordar al pa-
clente en su conjunto. Igor Gomez
se encarga de la consulta desde hace
ano y medio y ya ha conseguido que
todos le conozcan por su nombre de
pila, prueba de que ha logrado conec-
tar.

El 85% de las enfermedades raras
tiene su origen en un problema ge-
nético. Algunas se manifiestan nada
mads nacer, pero otras debutan en la
edad adulta. La mayoria son multi-
sistémicas, lo que significa que pue-
den por ejemplo afectar a las articu-
laciones y al sistema respiratorio a
la vez. Por eso, GOmez mantiene un
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estrecho contacto con cardiologos,
neurologos, pediatras, farmaceuti-
cos, neumologos y genetistas. Son
los que forman parte de la comision
permanente de enfermedades raras
de la OSI Araba, con la que colabo-
ran también puntualmente derma-
tologos y otros especialistas.

Anomalias cromosomicas

La consulta del Hospital Universita-
rio Araba HUA ve casos de polineu-
ropatias amiloidoticas, neurofibro-
matosis, colagenopatias o las enfer-
medades raras metabolicas, entre
otros. Son malformaciones congéni-
tas y anomalias cromosomicas, en-
fermedades endocrinas, nutriciona-
les y metabolicas, de la sangre y de
organos hematopoyeéticos o del s1s-
tema nervioso. La responsable del
laboratorio de genetica, Guiomar Pe-
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7.000

tipos de enfermedades raras di-
ferentes se calcula que existen
en el mundo. Se consideran mi-
noritarias cuando afectan a me-
nos de una persona de cada
2.000. Gran parte de ellos carece
de un diagnostico.

«Son pacientes que de
alguna manera estaban
perdidos en el sistemay
que piden una persona
dereferencia»

rez de Nanclares, aporta un plus a
esta consulta que es el de hacer un
estudio de los familiares de primer
grado y ver s1 son portadores de la
enfermedad y si con el tiempo pue-
den desarrollarla. «Cuando coincidi-
mos en 1dentificar una carga geneti-
ca se llama a padres y hermanos, y a
partir de ahi encontramos a porta-
dores a los que Igor hace un segui-
mienton, indica la especialista.

El nodo del HUA esta en contac-
to estrecho con Cruces, Donostia y
Basurto. Comparten la informacion
y cuando hay numero suficiente de
afectados establecen protocolos de
tratamiento y seguimiento para que
todos tengan las mismas oportuni-
dades». Ademas actualizan el regis-
tro vasco de estas enfermedades.
«Hay un feed back constante, se nos
pide revisar los casos y dlagnosticos
y estos datos se pueden explorar y
ver como van evolucionando otros
pacientes, anticiparse a las necesi-
dades, valorar sl se requieren mas
medios...».

El equipo da constantes charlas a
los profesionales de todas las espe-
clalidades para que sepan que se hace
en la consulta. Ademas evaluan como
aplicar los llamados ‘medicamentos
huerfanos’, dirigidos a tratar afeccio-
nes tan infrecuentes que los fabri-
cantes no los comercializan.

Han trabajado en el desarrollo de
un circuito de derivacién del pacien-
te desde la atencion primaria y espe-
clalizada a la consulta monografica
en caso de sospecha. También van a
ayudar en la transicion de los pacien-
tes de la edad pediatrica a la adulta.
Y es que a los menores de 14 anos con
enfermedades raras les atiende pe-
diatria, pero cuando cumplen la edad
y pasan a la consulta de adultos tie-
nen aun necesidades diferentes.
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«He llegado a sentirme desahuciada»

Araceli Guzman tiene
una enfermedadrara
de origen genético
que nisiquiera tiene
nombre y confia en
encontrar tratamiento

.= R. CANCHO

VITORIA. Aracell Guzman pade-
ce una enfermedad considerada
rara, tan rara que no tiene ni nom-
bre. «Creo que soy la inica porta-
dora en el mundow», sostiene. Des-
de hace lustros vive con dolor en
el corazon y en las articulaciones.
Ha visitado a cardiologos, nefrolo-
gos, reumatologos, ginecologos...
«a todosy y hasta ahora no sabiaa
qué atenerse. « Hubo un momento
en que me senti que me desahucia-
ban. Me dolian la rodillas y me di-
jeron que era cosa de la edad jy no
tengo mas que 42 anos! Incluso
hubo una ginecologa que llego a de-
cirme que perdiera peso. Sales de
sus consultas mal, cabreadan, dice.
Admite que en ocasiones por su ca-
beza pasaron las peores ideas y que
a punto estuvo de hacer lo peor.

Han sido una serie de problemas
digestivos y de piel —unas aftas di-
ficiles de tratar— de su hijo de 16
anos los que les han llevado al f1-
nal a los dos a 1a consulta de enfer-
medades raras que dirige Igor Go-
mez en el HUA. El chaval sufre des-
de los tres anos diversos problemas
que parecian inconexos. Un cam-
bio de pediatra cambio su vida. Fue
derivado a dermatologia y fue en-
tonces cuando empezaron a estu-
diar su caso de otra manera. « Yo en-
tonces me di cuenta de que los sin-
tomas que veia en mi hijo son los
mismos que yo sufria desde que él
naclo pero de una manera mucho
mas fuerten. «Yo no puedo ni an-
dar muchon, detalla.

La genetista analizo a Araceli y
a su hijo. Ambos presentan un tipo
de alteraci6n cromosomica de esas
que no tienen nombre, pero que
provoca entre otros efectos danos
en las arterias. Ella tiene reconoci-
da una discapacidad del 47% — «he
perdido hasta el oido» - y aunque
le gustaria volver a trabajar ain no
se ve con fuerzas. No hay tratamien-
to conocido, «ojalan, pero de mo-
mento ya se han acabado las pere-
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Araceli toma numerosos medicamentos para tratar de paliar sus dolores :: icor a1zPURU

LA CLAVE

FEDER

Enunode cada
cinco casos se tarda
mas de diez anos
en diagnosticar

grinaciones por las diferentes con-
sultas de especialistas sin saber a
qué aferrarse. «Con Igor encuen-
tro que tenemos slempre la puer-
ta ablerta. Me ha facilitado mucho
la vida, sobre todo con mi hijo, que
ha empezado a salir, a comer me-
jor... St ocurre algo podemos llamar-
le y nos busca enseguida un hueco
para atendernosy.

Unrayode luz

Araceli se siente ahora un poco mas
tranquila. «Es muy duro vivir con
dolor y a veces tienes ganas de ren-
dirte. Tengo la esperanza de que

ahora todo vaya mejor y de que al
final den con la manera de tratar
eston.

Segun datos de Feder, la Federa-
c16n Espanola de Enfermedades Ra-
ras, se tarda una media de cinco
anos en lograr un diagnostico. Y en
uno de cada cinco casos llega a cos-
tar hasta diez o mas anos. El retra-
so tiene diversas consecuencias.
Las mas frecuentes, dicen los afec-
tados, son no tener ni apoyo ni tra-
tamiento, recibir uno mnadecuado
0 un agravamiento de la enferme-
dad. El 46% de estos pacientes no
se siente satisfecho con la atencion
sanitaria que recibe. E1 72% consi-
dera que al menos alguna vez ha
sido tratado de un modo inadecua-
do por algun profesional sanitario,
principalmente por falta de cono-
cimientos sobre la enfermedad.
Para el 36% de los afectados la co-
bertura de los productos sanitarios
por parte de la sanidad publica es
escasa o nula. En el 85% de los ca-

s0s, estos medicamentos coadyu-
vantes y productos sanitarios son
tratamientos continuos o de larga
duracion. Solo el 6% de los afecta-
dos utiliza ‘medicamentos huerfa-
nos’. De ellos, el 51% de las fami-
lias tiene dificultades para acceder
a los mismos.

El coste del diagnostico y trata-
miento de la enfermedad absorbe
cerca del 20% de los Ingresos anua-
les de cada familia afectada. Supo-
ne, de acuerdo con Feder, una me-
dia de mas de 350 euros al mes. El
75% de los encuestados se ha sen-
tido discriminado al menos en al-
guna ocasion por motivo de su en-
fermedad. Lo han sentido en el dis-
frute de su oclo, en la atencion sa-
nitaria, en el ambito educativo y
en las actividades de la vida coti-
diana. Mas de un 70% de los afec-
tados posee el certificado de disca-
pacidad, aunque el 35% asegura que
no esta satisfecho con el grado re-
conocido.



