6 | Entrevista

SAE

‘SHENCARD DE TECHIIOS 0 BFEIAERH

FEBRERO 2018

SAE CON LAS ENFERMEDADES RARAS. SINDROME DE RETT. TERESA CARRALLO, VICEPRESIDENTA DE AESR

3

DENTRO DE la campafia
“"SAE con las enfermeda-
des raras”, iniciada el
pasado mes de enero,
SAE dedicard el mes de
febrero al Sindrome de
Rett.

Mas alld de su funcién
de representacion laboral
y profesional, SAE tiene
una vertiente social, como

SAE con las
enfermedades
raras

sindicato sanitario, que no
puede ni quiere obviar.

Por eso ha puesto en
marcha en 2018 esta cam-
pafia, cuyo objetivo priori-
tario es dar visibilidad a
estas patologias que afec-
tan en Espafia a mas de tres
millones de personas.

A tal efecto, hemos crea-
do un logotipo para identifi-

car clara y especificamente
esta campafia, que para
nosotros tendrd una rele-
vancia especial durante
todo el afio.

La Organizacién Mundial
de la Salud estima que exis-
ten cerca de 7.000 enfer-
medades raras que afectan
al 7% de la poblacién mun-
dial, lo que nos obliga a no
mirar para otro lado.

“Nuestros afiliados, sus
familias, las nuestras, noso-
tros mismos, nadie esta a
salvo de una enfermedad.
Pero cuando, ademas, el
apellido que le acompaiia es

“rara”, la situacion se com-
plica considerablemente”,
manifiesta Daniel Torres,
Secretario de Accién Social
y Formacién de SAE y coor-
dinador de la campafia.
Este proyecto va mas alla
de dar a conocer la enfer-
medad; queremos que los
afectados sepan que esta-
mos a su lado y exigimos en
su nombre el mejor trato,
las mejores opciones posi-
bles y la atencién e implica-
cién de la Administracion.
El diagnostico de una
enfermedad rara es un
punto mas en un largo

camino que, tanto los
pacientes como sus fami-
lias, tienen que hacer
acompafiados por profesio-
nales con la debida forma-
cion.

Por eso, una de las rei-
vindicaciones de SAE es que
los TCE adquieran los cono-
cimientos de manera conti-
nua y que las administracio-
nes articulen los mecanis-
mos necesarios para que los
profesionales puedan acce-
der a una formacion ade-
cuada y atender a los
pacientes segun sus necesi-
dades particulares.

¢En qué consiste el sin-
drome de Rett?, é¢por
qué se produce esta
alteracion genética?

Es una enfermedad rara
o de baja prevalencia, neu-
rologica y de base genéti-
ca. Afecta al cromosoma X
y por eso es mas frecuente
en nifias que en nifios. Se
produce una mutacion del
gen MECP2 (aunque se han
descubierto mas genes
implicados) y como conse-
cuencia la proteina que se
produce es errénea e inca-
paz de continuar el desa-
rrollo cerebral normal.
éComo evoluciona la
enfermedad?, équé
esperanza de vida hay?

Puede considerarse una
enfermedad neurodegene-
rativa. Tiene una etapa
temprana en la que puede
parecer que tienen un
desarrollo normal, después
sigue la etapa de regresion
en la que se pierden facul-
tades adquiridas. A esta
etapa sigue la de estabili-
zacion. En algunas afecta-
das puede aparecer la

Teresa Carrallo junto a su hija Leonor.

etapa de
declive.

Esta ulti-
ma etapa
depende de
cada afecta-
do, antes no
sobrepasa-
ban la ado-
lescencia
pero ahora,
gracias a los
tratamien-
tos, la espe-
ranza de
vida se ha
alargado;
por ejemplo,
en 2016, una
de nuestras
nifias fallecio
con 50 afios.

Hay otras que pueden
fallecer por otra enferme-
dad, ya que quien padece
este sindrome no esta
exento de sufrir otro tipo de
patologia, como un céancer.
Por ello debemos continuar
luchando por la promocién
de la salud en su conjunto
de estos afectados.
éQué tipo de tratamiento
y cuidados precisan los
afectados?

Las nifias afectadas son
grandes dependientes vy,
con frecuencia, sufren crisis
epilépticas y precisan far-
macos antiepilépticos.

Ademas, suelen tener
problemas digestivos, reflu-
jo, estrefiimiento, aparece
bruxismo o rechinar de
dientes, pueden presentar
trastorno del suefio, suelen
tener espasticidad y necesi-
tan someterse a terapia con
toxina botulinica.

Por otro lado, aquellas
que no deambulan suelen
presentar problemas de
luxacién de cadera.

Otra caracteristica es la
estereotipia de lavado de

Mayor implicacion de
la Administracion

Mayor inversion en investigacion, mayor formacion e informacion a los profe-
sionales, mayor nimero de terapias subvencionadas, mayor apoyo a las fami-
lias y una mayor integracion en la sociedad, son solo algunas de las reivindica-
ciones que Teresa Carrallo Sanchez, madre de Leonor, una adolescente que
convive con esta enfermedad desde los 18 meses, aunque no fue diagndstica-
da hasta los 9 afios, y vicepresidenta de la Asociacion Espafiola Sindrome de
Rett, nos ha manifestado a lo largo de esta entrevista.

manos (en algunos casos se
precisa inmovilizaciéon o
vendaje de manos para evi-
tar ulceras).

Ademas, no hablan, por

lo que se suelen comunicar
con la mirada.
Cuando estan hospitali-
zadas, équé cuidados
precisan en urgencias?,
iy en la planta/unidad?

Presentan una elevada
discapacidad y son grandes
dependientes, asi que preci-
san ayuda para las activida-
des basicas de la vida dia-
ria: aseo, comida, wc, etc.
Por lo que necesitan un cui-
dador 24 horas.
éEstan los hospitales y
los profesionales sanita-
rios preparados para lle-
var a cabo esta atencion
adecuadamente?

No, en absoluto. Los pro-
fesionales necesitan mayor
y mejor informacién y for-
macion.
éQué papel juegan la
fisioterapia y otras tera-
pias en su tratamiento?

Entre las terapias que se
utilizan en Rett estan: fisio-
terapia, terapia ocupacio-
nal, musicoterapia, hidrote-
rapia, hipoterapia, psicomo-
tricidad, terapias con ani-
males, etc.

Juegan un papel funda-
mental ya que estas tera-
pias pueden evitar que en la
etapa de regresion las pér-
didas sean mayores y en la
etapa de estabilizacion con-
seguir prolongar la calidad
de vida, que es el objetivo
primordial en el tratamiento
del Sindrome de Rett.
¢En qué punto estan las
investigaciones?

A nivel farmacoldgico, se
estd ensayando un medica-
mento huérfano que com-
parte con el sindrome X-
Fragil.

A nivel neuroldgico, se
estan estudiando las cone-
xiones sinapticas determi-
nando las que se encuen-
tran mas afectadas y que
fueran susceptibles de ser
estimuladas creando para
ello unos mapas cerebrales
por técnicas de neuroima-

gen.
A nivel celular, se esta
trabajando con células

madre para conseguir neu-
ronas con las que ensayar
farmacos.

Y, finalmente, a nivel

genético, se esta trabajan-
do la posibilidad de terapia
génica que corrija el error
del gen mutado.
La implicacion de la
familia es fundamental
para normalizar la vida
de las nifias afectadas,
écomo debéis actuar?,
écon qué herramientas
contdis? , écon qué tra-
bas tropezais?

Son grandes dependien-
tes y requieren un cuidador
que, normalmente, es uno
de los progenitores, quien
puede tener mas hijos vy,
ademas, debe trabajar para
sacar adelante la familia.

Las trabas son continuas:
no existen muchos centros
de educacion especial ni
centros de dia ni residencias
(para las diferentes etapas
de la vida), las familias no
tienen acceso facil a la infor-
macion de ayudas, presta-
ciones, pensiones, etc.

Ademas, los familiares
necesitan respiros para
sobrellevar esta situacion
tan dificil (aceptacion de la
enfermedad, etc.), asi como
ayuda psicolégica y otros
soportes asistenciales (cui-
dados paliativos, acompa-
fiamiento en el duelo, etc.).
éCuantas nifias afecta-
das hay en Espaiia?

No se sabe con certeza
porque no estan declarados
todos los casos. Se estima
que en Espafa hay alrede-
dor de 2.500 afectados.
éCuales son las principa-
les reivindicaciones de
las familias y las asocia-
ciones de afectadas por
el sindrome de Rett a las
Administraciones?

Visibilidad de la enferme-
dad, reivindicar mas inves-

tigacion y mas terapias
subvencionadas, favorecer
la integracion en los cen-
tros y en la sociedad en
general (campamentos,
actividades de ocio y respi-
ro, etc.), apoyo a las fami-
lias en todos los aspectos,
mejora en la atencién
socio-sanitaria de las afec-
tadas.

éHay alguan  tipo de
apoyo institucional?

La financiacién y las sub-
venciones que recibimos
las familias varia mucho de
una comunidad a otra. Por
ejemplo en la C. Valenciana
se subvencionan los pafia-
les, mientras que en
Extremadura no, pues Uni-
camente tenemos derecho
a cuatro cada dia, lo que,
evidentemente, no cubre
las necesidades reales que
una nifia afectada tiene.

Ademads, no podemos
contar con las ayudas
cuando las necesitamos, ya
que su gestion es lenta: el
pasado mes de junio com-
pré a mi hija una silla que
necesita y que me ha cos-
tado mas de dos mil euros,
pero la ayuda econdémica
aun no me ha llegado. No
podemos esperar a que nos
lleguen las subvenciones
porque debemos apostar
por la calidad de vida de
nuestros hijos.

Quiza una de las causas
que ha mermado las sub-
venciones esta en el abuso
que se ha hecho desde
otros perfiles dependien-
tes, lo que ha influido
negativamente en las ayu-
das a otras patologias.

Ante esta situacion de
desigualdad de criterios
para otorgar las subvencio-
nes, desde la Asociacion
tratamos de reivindicar
ante la Administracion la
equidad para que se tome
como referente la comuni-
dad en la que mejor se
estan llevando a cabo las
cosas en este sentido. En el
tema de subvencionar tera-
pias para todos nuestros
afectados, nuestros recur-
sos provienen de obras
sociales, donaciones de
particulares y actos que
organizamos con caracter
solidario.




