6 | Entrevista

®

SAE con las
enfermedades
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La Administracion debe

invertir en investigacion

El Sindrome de Duplicacion Mecp2 afecta a 30 personas
en Espaiia, lo que dificulta la financiacion de la investi-
gacion que posibilite encontrar una cura para esta pato-
logia. Por ello, Ana Mourelo, junto a su marido José
Brocal, padres de Aitor, un nifio afectado por el
Sindrome Duplicacion Mecp2 desde los tres afios, pusie-
ron en marcha la asociacién Miradas que Hablan, con el
objetivo de buscar financiacion y visibilizar la patologia.
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Aitor junto a su padre.

¢En qué consiste el
Sindrome Duplicacién
Mecp2? éPor qué se pro-
duce?
El Mecp2 es una proteina
esencial en el cuerpo, que se
encuentra en el cromosoma
X, en este caso, duplicado o
incluso triplicado por lo que
afecta al desarrollo normal del
individuo. Es el encargado de
regular al resto de los genes.
Podriamos compararlo con
un "director de orquesta“,
siendo el resto de genes los
instrumentos de viento, cuer-
da y percusion. Si el director
de orquesta no dirige bien,
por mucho que los instru-
mentos funcionen correcta-
mente no tocaran en armo-
nia, ya que no saben cuando,
ni dénde, ni como tocar.

El Mecp2
debe estar a un
nivel exacto,
tanto si estd en
delecion  (por
debajo) como
duplicado  (en
exceso) produce
sintomas.
Cuando estd en
exceso es el
Sindrome
Duplicacion
Mecp2 y causa
hipotonia (tono
muscular inferior al normal),
retraso mental, infecciones
respiratorias, epilepsia, estre-
fiimiento y/o reflujo, limita-
cién o ausencia de lenguaje,
comportamientos autistas,
ataxia (dificultad para la coor-
dinacién de movimientos),
espasticidad (musculos per-
manentemente contraidos) y
bruxismo (rechinamiento de

dientes).
éComo  evoluciona la
enfermedad?

Dependiendo del tamafio y
localizacién de la duplicacion,
los afectados estan mas o
menos graves.

No es una enfermedad
degenerativa, pero cuando
aparece la epilepsia se puede
producir un retraso en las
habilidades adquiridas.
éQué tipo de tratamiento y

cuidados precisan los
nifios afectados?
Actualmente no existe trata-
miento ni cura para el sindro-
me y los tratamientos que se
utilizan son para disminuir o
combatir sus sintomas, como
los antiepilépticos para la epi-
lepsia o aerosoles para los
problemas respiratorios.
Cuando estan hospitaliza-
dos, équé cuidados preci-
san?

Suelen estar hospitalizados
por los problemas respirato-
rios y necesitan las atencio-
nes que cualquier otro
paciente con esos sintomas.
éEstan los hospitales y los
profesionales sanitarios
preparados para atender
adecuadamente a los
menores?

La mayoria de los centros de
salud no conoce el sindrome,
pero si que saben actuar con
los sintomas que produce.
éQué papel juegan las
terapias en el tratamien-
to?

Son nifios que necesitan asis-
tir a centros especializados
con diversas terapias para
poder avanzar (logopedia,
fisioterapia, musicoterapia,
hipoterapia, terapia canina...).
¢éEn qué punto estan las
investigaciones actual-
mente?

El estudio genético y clinico
es fundamental para avanzar
en su tratamiento o en una
posible cura. Un equipo de
neurdlogos y genetistas del
Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona, liderado por la
genetista molecular Judith
Armstrong y la neurobidloga

Soledad Alcantara, investiga
el Sindrome de Duplicacién
Mecp2.

En el pasado estudio se
descubrié que ademas de
tener duplicado el gen Mecp2
también tienen duplicado
todos el gen IRAK1, respon-
sable del sistema inmunita-
rio, de ahi los problemas res-
piratorios.

Este afio 2018 se ha inicia-
do un nuevo proyecto, con
una duracién inicial de tres
afos, que se llama “Funcién
de la proteina Mecp2: impli-
caciones en el Sindrome
Duplicacion Mecp2 y
Sindrome de Rett”.

La implicacion de la fami-
lia es fundamental para
normalizar la vida de los
menores, écomo debéis
actuar?, écon qué herra-
mientas contdis?, écon
qué trabas tropezais?

Por sus diversos sintomas
necesitan una atencién per-
sonalizada por lo que necesi-
tan una persona con ellos las
24 horas del dia. Contamos
con centros educativos espe-
ciales durante el dia y con
tratamientos terapéuticos y
asistenciales que varian
segun la comunidad auténo-
ma en la que vive el afectado,
lo cual les permite o no reci-
bir ayudas personalizadas o
econdmicas.

éCuantos nifios afectados
hay en Espaiia?

Cada vez van apareciendo
mas casos, la mayoria con
demora en su diagnodstico
camuflados bajo diagndsticos
erréneos. Actualmente hay
unos 30 casos en Espafia y la
esperanza de vida es de 25
afos.

Eres fundadora de Ila
Asociacion Miradas que
Hablan, écémo nacéis?

La Asociacién es una organi-
zacion benéfica sin dnimo de
lucro que ayuda a nifios con
Duplicacion Mecp2 y a sus
familiares.

La constituimos en 2014
mi marido y yo, José Brocal
cuando en noviembre de
2013 nuestro hijo Aitor, con 3
afios, fue diagnosticado con
el Sindrome de Duplicacion
Mecp2. Vimos que toda la
informacién que existia pro-
venia de EEUU, por lo que nos
comprometimos a dar difu-
sion del sindrome y conseguir
financiacién para la investiga-
cion y encontrar una cura.

La Asociacion debe su
nombre al hecho de que estos
nifios no pueden comunicarse
mediante el habla, muchos de
ellos ni siquiera a través de
gestos.
éCudles son las principa-
les reivindicaciones de las
familias y la asociacién a
la Administracion?

Que las administraciones
pongan los medios para la
investigacion y las familias
podamos dedicarnos a cuidar
de nuestros hijos el mayor
tiempo posible. Ahora tene-
mos que dedicar mucho
tiempo a organizar eventos y
a poner en marcha otros
canales de recaudacion para
poder seguir financiando la
investigacion para que nues-
tros hijos y los nifios que
estan por venir puedan reci-
bir un tratamiento que mejo-
re su calidad de vida.

éHay algin tipo de apoyo
institucional?

No recibimos becas ni ninglin
tipo de ayuda econdmica
para la investigacion por
parte de las instituciones;
debemos buscarlo de forma
privada, la mayoria de veces
sin éxito.

Somos PERA, una

labor de apoyo

éCoémo y por qué nace
Somos Pera?

En Aragdn no existia una aso-
ciacion generalista que no
hiciera distincion en el diag-
ndstico y asi surgid la necesi-
dad de unimos para dar voz a
las personas que en nuestra
comunidad padecen una
enfermedad rara y a sus fami-
lias, asi como a los afectados
que estan en bulsqueda de
diagnostico.

éQué objetivos tenéis?
Queremos mejorar la calidad
de vida de las personas con
enfermedades raras y su
entorno, asi como informar a
afectados, familiares y amigos
en todo lo relacionado a la
enfermedad y sus cuidados;
también informarles de sus
derechos y defender éstos
ante los organismos publicos.
éCuales son las patologias
mas frecuentes presentes
en la asociacion?
Integramos todas las patolo-

gias, incluso a los afectados
que estdn en blsqueda de
diagndstico. En la asociacion
cada afectado es unico, no
existe una patologia mayorita-
ria.

éQué actividades realizais?
équé servicios ofrecéis?
Realizamos campafias de
informacién a todos los nive-
les sobre la patologia de las
personas afectadas, asi como
campafias de sensibilizacion
sobre su  problematica.
También colaboramos con
otras asociaciones de afecta-
dos y hacemos acogimiento y
acompafiamiento a las fami-
lias.

Hemos firmado convenios
con profesionales que realizan
descuentos en sus servicios a
los afectados y sus familias.
Realizamos actividades de
ocio -teatro, actividades
deportivas- y charlas sobre
temas de interés para el colec-
tivo, entre otras cosas.

éQué herramientas tienen
a su alcance las personas
afectadas? y écon qué tra-
bas tropiezan?

Tenemos los recursos que
cada familia puede costearse
ya que la dependencia, si la
conceden, no cubre los gastos
que genera una enfermedad
rara. Para los nifios hasta los 6
afios existe la atencién tem-
prana, pero a partir de esa
edad las ayudas desaparecen.
También hay que

tener en cuenta el @
problema para adqui- f

rir material ortopédi- = G-
co: en Aragén las g
familias tienen que ‘%;.;f,

adelantar  grandes
cantidades de dinero y luego
la Administracién les abona
una parte, pero no el total vy,
ademas, tarda en hacerlo.

En cuanto a las trabas
administrativas, muchas de
estas enfermedades no estan
catalogadas, por lo que acce-
der a las ayudas a veces es
dificil debido a la burocracia
que hay que realizar entre los
diferentes departamentos de
la administracién. A esto se

d\\;dﬂprS

>

I

\'rj Ea
P

s

suman los ingresos hospitala-
rios, la escolarizacion de los
nifios y la integracion social y
de ocio...estos son sélo algu-
nos de los problemas.
éEstan los hospitales y los
profesionales sanitarios
preparados para atender a
los afectados por enferme-
dades raras?
Los hospitales no siempre
estan preparados. Primero
estd la lucha para conseguir
un diagndstico -la
L media para ello es de
® 5 afios-, después
2- viene la derivacion a
los centros de refe-
rencia, si existen;
estas derivaciones
deberian ser inmediatas ya
que en estos centros la aten-
cioén es mas eficaz. La interac-
tuacion entre especialistas y
hospitales también es una
tarea pendiente.
éCuales son vuestras prin-
cipales reivindicaciones?
Deberia existir un protocolo de
apoyo psicologo a las familias
desde el primer momento;
una coordinacién real entre
los distintos especialistas; un
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registro oficial en Aragon de
enfermedades raras, que fun-
cione; un plan estratégico en
Aragén para la atencién de las
personas afectadas.
Asimismo, reivindicamos una
inclusion social, educativa y
laboral del colectivo.

éCon qué recursos contais?
Tenemos pocos recursos: no
tenemos personal contratado,
somos los voluntarios los que
gestionamos la asociacion.
Recibimos mucha ayuda de la
sociedad que, con pequefios
gestos (carreras, calendarios,
teatro...), nos ayudan a hacer-
nos visibles y a sentirnos
menos raros en nuestro
entorno realizando pequefias
actividades que mejoran
nuestro dia a dia.

Nos han dejado un peque-
flo espacio, compartido con
otra asociacién, en donde
podemos dejar nuestro mate-
rial. Pero reivindicamos un
espacio mas adaptado, sin
barreras arquitecténicas, con
luz natural, ventilacion,...
donde los afectados se pue-
dan sentir comodos e integra-
dos.



