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Estimados socios,

Un ano mas, queremos com-
partir con vosotros un nuevo
numero de la revista “entRetto-
dos”. Lo hemos redactado, por
tercer afno consecutivo, con la
intencién de acercaros las no-
ticias mas relevantes sobre el
sindrome de Retty la labor que
desempefia la AESR. Encon-
traréis, ademas de articulos de
actualidad, un repaso a lo que
ha sido nuestra actividad a lo
largo del pasado ano 2018.

Queremos aprovechar la oca-
sidén para agradeceros a todos
vuestra colaboracioén, vuestra
ayuda, vuestras iniciativas v,
sobre todo, vuestro inestima-
ble apoyo, sin el cual nada de
esto tendria sentido. Somos
las familias quienes empuja-
mos esta asociacion y quie-
nes, anho tras afo, vamos
haciendo de la AESR una enti-
dad mas fuerte y con mayor
peso ante las instituciones y la
sociedad. Por ello, podemos
estar orgullosos y felicitarnos
como la gran familia Rett que
somos. Y, por supuesto, segui-
remos trabajando por mejorar
la atencion, los servicios y la
calidad de vida que nuestros
hijos merecen.

Cada ano tenemos mas cosas
que compartir y de las que dis-
frutar entRettodos. Esperemos
que su contenido despierte
vuestro interés.

Yolanda Corén Laura Blaquez Vicente Braojos
Presidenta Secretario Tesorero

Benigno Alonso M? José Pifiero Ivan Sierra
Vocal Vocal Vocal

Celso Diz Josele Ferré Antonia Herrera
Vocal Vocal Vocal
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., Qué es el Sindrome de

Rett?

El Sindrome de Rett es un tras-
torno del neurodesarrollo grave,
de origen genético, que se pre-
senta generalmente en ninas, ya
que se origina en el cromosoma
X. Se cree que en la actualidad
pueda afectar a 1 de cada 10000
ninas nacidas vivas.

Fue descrito por primera vez en
1966 por el Dr. Andreas Rett, de
Viena, y es en la actualidad cuando
se comienza a entender el meca-
nismo de aparicion y afectacion.

En la mayor parte de los casos el
gen alterado es el MECP2, pero

también se sabe, que existen
otros genes, como el FOXG1y el
CDLKS5, que mutados, producen
SR. Aunque la sintomatologia y
grado de afectacion pueda variar,
a dia de hoy podemos decir,
segun los expertos, que el SR es
una “sinaptopatia”. Las nifias y
nifos con sindrome de Rett no
pueden generar las conexiones
sinapticas adecuadas y necesa-
rias para una correcta organiza-
cion cerebral debido al fallo en la
expresion del gen afectado. Este
proceso desemboca en una falta
de maduracion cerebral, déficit
en la formacion y conexion si-
naptica y una pobre plasticidad
neuronal que afecta de forma sig-
nificativa al desarrollo y al apren-
dizaje en general.

Segun el DSM IV-R (Sistema de
Diagnostico de las Enfermeda-
des Mentales), el SR es una
Trastorno Generalizado del Des-
arrollo, independiente de los TEA
(Trastornos del Espectro Autista),
y Unico de los TGD que tiene una
base biologica diferenciada y co-
nocida.

El SR no es un trastorno degene-
rativo o regresivo. A pesar de que
uno de los sintomas es la perdida
de funciones adquiridas, los pro-
fesionales hablan de Trastorno
del Desarrollo y es por tanto un
complejo trastorno evolutivo que
pasa por diferentes etapas o
fases. A pesar de no existir datos
sobre la esperanza de vida en los
afectados, se cree que lo normal
es superar los 40 anos.

El SR es la enfermedad rara
mas numerosa y conocida en la
actualidad. Afecta a todos los
grupos étnicos y esta presente
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en todo el mundo de manera
muy similar.

Segun las estadisticas se calcula
que en Espafa hay mas de 3000
afectados por el sindrome de
Rett, muchos de ellos sin diag-
nosticar. El diagnostico muchas
veces se retrasa, debido a la falta
de conocimiento del sindrome y
sus principales sintomas. En

nuestra Asociacion, contamos en
la actualidad con mas de 300
afectados de SR.

Asi pues, cuando hablamos de
sindrome de Rett, nos referimos
a una alteracion grave del neuro-
desarrollo Infantil, que afecta a
las ninas y nifios en todo su ser, y
cuyo principal sintoma es la apra-
Xia, causante de una importante

deficiencia motriz, comunicativa y
sensorial.

La limitacion motriz puede oscilar
desde la dependencia total de
terceras personas por ausencia
de movilidad voluntaria hasta mo-
vimientos torpes o enlentecidos
en los casos mas leves.

La capacidad de los afectados
para expresarse por medio del len-
guaje esta también bastante alte-
rada, por lo que seria necesario
usar técnicas de comunicacion al-
ternativa aumentativa innovadoras
para comunicarse con ellos.

Son frecuentes problemas en el
equilibrio, la visién, audicién y
tacto, lo cual dificulta su conoci-
miento del medio.

La gran mayoria de los afectados
necesitan tratamiento farmacol6-
gico crbnico por su estado de
salud. Muchos sufren crisis epilép-
ticas en distintos grados y frecue
cia, y la escoliosis esta presente
la mayoria de los casos.
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En los ultimos tiempos, la AESR
ha experimentado un gran creci-
miento. Por esta razén y para dar
una mejor respuesta a todos los
S0cCios 0 interesados que contac-
tan con nosotros, hemos organi-
zado nuestra labor en diferentes
areas de trabajo.

Cada area esta coordinada por un
miembro de la Junta Directiva y la
participacion en ellas esta abierta
a cualquier socio. Para llevar a
cabo nuestra labor, contamos con
grupos de whatsApp y, cuando es
necesario, se realizan reuniones
on line. De modo que, si 0s sentis
identificados con alguna de ellas y
si 0s apetece dedicar un poco de
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vuestro tiempo a la Asociacion,
desde aqui os animamos a formar
parte de estos grupos. Solo tenéis
que poneros en contacto con la
AESR a través del 963 740 333, o
enviar un correo a info@rett.es.

A continuacién, os presentamos
las diferentes areas que existen a
dia de hoy:

Calidad de Vida

(Coordina Celso Diz, vocal y de-
legado en Galicia).

Se abordan proyectos orientados

a intentar mejorar la calidad de
vida de los afectados por sin-
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drome de Rett. Se fomentan ini-
ciativas como el proyecto nacio-
nal de comunicadores que la
AESR ha puesto en marcha, la
creacion de unidades de referen-
cia para enfermedades raras en
hospitales, la busqueda de cen-
tros de dia y colegios adecuados
para los afectados, etc.

Investigacion

(Coordina Yolanda Corén, presi-
denta de la AESR y delegada en
Cantabria).

Este grupo trata todo lo relacio-
nado con la investigacion Rett,
desde el fondo comun para la in-
vestigacion FinRett, hasta la co-
operaciobn con Biobancos a
través de muestras que puedan
facilitar el estudio de la enferme-
dad, informaciéon sobre nuevos
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farmacos en proceso de investi-
gacion, impulsar posibles ensa-
yos clinicos en Espanfa, etc.

Servicios
Centrales

(Coordina Vicente Braojos, teso-
rero y delegado en Toledo).

Esta conformado por los servi-
cios internos y externos de so-
porte.

Estos son, principalmente, nues-
tras Trabajadoras Sociales y Ad-
ministrativa, Tesoreria, Asesoria
Fiscal y Laboral, Servicio Juri-
dico, etc.

Comunicacion
y Visibilidad
(Coordina Josele Ferré, vocal y

delegado en Valencia).

El area de Comunicacion, se
ocupa de los comunicados, las

publicaciones en las redes socia-
les, la redaccion de la revista
anual entRettodos, etc.

El area de Visibilidad, se encarga
del disefio y la creacion de distin-
tos proyectos de divulgacion e in-
formacién sobre el sindrome de
Rett, del asesoramiento y apoyo
a interesados en llevar a cabo un
evento publico divulgativo o para
la captacion de fondos y a todo lo
relacionado con la imagen de la
AESR.

A finales del pasado mes de abiril,
se celebr6 en Madrid la Asamblea
General de Socios Ordinaria y Ex-
traordinaria donde se aprobd la
Memoria Anual, el Balance Econ6-
mico, el Presupuesto Anual y el
Plan General de Actividades.

También se procedi6 a la renova-
cidén de cargos en la Junta Direc-
tiva con el relevo en la
Presidencia, Secretaria y la en-
trada de nuevos Vocales.

Igualmente, cuando se concreten
las fechas, informaremos con an-
telacion suficiente de la préxima
Asamblea Anual de Socios 2019
para todos aquellos que querais
y podais asistir.

Sabemos que es dificil, pero nos
gustaria que hicieséis un es-
fuerzo especial por asistir a la
Asamblea, porque es en ella
donde se deciden las lineas de
actuacion para el nuevo ano.
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En la AESR contamos con dos
trabajadoras sociales:

Pilar Escriche ejerce su trabajo
en Valencia, donde se encuentra
la sede social de la Asociacion,
junto a Sofia Lépez a cargo de
tareas administrativas.

Lara Ramos trabaja desde nues-
tro local de Madrid, aunque
ambas atienden a todas las fami-
lias de Espana que asi lo requie-
ran proporcionando informaciéon
sobre colegios, centros de dia,
residencias, respiros, servicios
sanitarios, ayudando en los tra-
mites administrativos de discapa-
cidad, ofreciendo apoyo vy
resolviendo todas las dudas que
las familias puedan tener.

Mediante la entrevista, ya sea
presencial, por videoconferencia
o telefénica contactan con los
nuevos socios o cualquier padre
0 madre Rett que lo requiera,
para tomar un primer contacto y
conocer de primera mano la si-
tuacién o etapa en la que se en-
cuentra la familia e iniciar de
inmediato un abordaje social a
requerimiento de los afectados,
prestandoles toda la ayuda y re-
Cursos que sea posible.

Posteriormente realizaran un se-
guimiento para las necesidades
que vayan surgiendo a lo largo
de las diferentes etapas.

Desde la Asociacién orientamos
e informamos al socio/a en la tra-
mitacion de la Discapacidad y les

ayudamos a que su solicitud sea
acertada.

La AESR es una entidad de Utilidad
Publica, por esta razobn os recorda-
mos que la atencion, informacién y
orientacién se extiende no solo a los
S0cios sino a todas las famillias que
tengan un afectado de SRy a todos
los profesionales y ciudadanos que
tengan interés en ampliar su infor-
macién sobre el sindrome de Rett.

Cabe recordar que la confiden-
cialidad constituye una obligacién
en la actuacion del/la trabajador/a
social y un derecho de la persona
usuaria, y abarca a todas las in-
formaciones que el profesional
recibe en su intervencion social
por cualquier medio (Art 48 Capi-
tulo IV- la confidencialidad y se-
creto profesional, dentro del
Cédigo Deontolégico para la pro-
fesion del trabajo social en Es-
paha, documento fundamental
para el buen desempefio de la
profesion).

Otra de las funciones de nuestras
trabajadoras sociales dentro de
la Asociacién, es la de desplegar
estrategias de captacion de re-
cursos, de todo tipo y no Unica-
mente de caracter monetario o
econdémico: es decir, entendemos
el concepto de recurso en sentido
amplio.

Hablamos tanto de recursos eco-
némicos como humanos, mate-
riales e intangibles. Asi, aunque
ponemos mayor énfasis en la
captacion de recursos econdmi-

cos, recogemos propuestas rela-
tivas a la captaciéon de otro tipo
de recursos como locales, in-
fraestructuras, medios técnicos y
personas (“capital humano”),
prestando atencién también al
voluntariado.

En estos momentos la consecu-
cion de unidades multidiscipliares
se ha convertido en una prioridad
para la AESR y en este sentido
cobra doble relevancia el papel
del trabajador social ya que
forma parte del equipo de apoyo
(psicologo, pedagogo, abogado),
junto a los profesionales de inter-
vencion directa (especialistas cli-
nicos, estimuladores, logopedas,
fisioterapeutas, maestros, educa-
dores, cuidadores).

Esto hace necesario definir per-
fectamente las tareas de cada
profesional con el afan de no du-
plicar la accion o confundir al
usuario con pautas o informacion
contradictoria.

Las acciones que el trabajador
social realiza asi como los objeti-
VoS que pretende conseguir en
sus intervenciones se realizaran
siempre como parte de un equipo
multiple que debe trabajar coor-
dinadamente con el resto de pro-
fesionales para que el tratamiento
de las personas con sindrome de
Rett se lleve a cabo de una ma-
nera correcta.

Queremos que os sintéis libres
de llamar a la AESR para consul-
tar todas vuestras dudas y para
gue os podamos ayudar en el dia
a dia para asi hacer mas lleva-
dera la lucha que a nosotros, las
familias Rett, nos ha tocado en-
frentar.
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Algunas terapias han demos-
trado su eficacia para mejorar
muchos sintomas del sindrome
de Rett, sin embargo son muchos
los centros a los que acuden per-
sonas Rett, en donde no se estan
aplicando de manera especifica.

La AESR ha querido suplir esta
carencia proporcionando a las fa-
milias asociadas, terapias en sus
centros y ayudas econbémicas
para sufragar los enormes gastos
gue suponen.

Actualmente la AESR esta impar-
tiendo sesiones de musicoterapia
en varias delegaciones y, a fina-
les del afio 2018 hemos inaugu-
rado un taller de aprendizaje de
comunicacion alternativa aumen-
tativa con raton de mirada en
nuestra delegacion de Madrid.

Aunque sabemos que lo idoneo
seria que las personas con sin-
drome de Rett recibiesen las te-
rapias en los colegios, centros de
dia y residencias a los que acu-
den a diario, ahorrando de esta
manera mucho tiempo, esfuerzo
y dinero a las familias, ademas
de costes a la Administracion de-
rivados de la falta del tratamiento
adecuado, no por ello vamos a
dejar de cubrir esta necesidad
tan basica para el tratamiento y la
calidad de vida de nuestros hijos.

Para vuestra informacion os de-
jamos un breve resumen de las
principales terapias que benefi-
cian a las personas que padecen
sindrome de Rett. Es sorpren-
dente comprobar como ayudan a
nuestros hijos en varios sentidos.

Musicoterapia

Multiples estudios confirman que
la musica produce efectos bene-
ficiosos en el sistema sensorial,
cognitivo y motor, y que por esta
razon estimula la creatividad, el
pensamiento, el lenguaje, el
aprendizaje y la memoria.

La musica también produce un
efecto de “sedacidn” o relajacion
que ayuda a reducir la ansiedad y
los estados de estrés y nervio-
sismo, lo que puede ser espe-
cialmente util en terapias de
rehabilitacion fisica y emocional y
en la prevencion de las crisis epi-
|épticas.

Equinoterapia
La equinoterapia proporciona nu-

merosos beneficios para el trata-
miento del sindrome de Rett.

Asi vemos que incrementa las
habilidades comunicativas, re-
duce la apraxia, mejora la coordi-

nacion y el equilibrio, reduce la
espasticidad, mejora de la sensi-
bilidad y la propiocepcion, ayuda
a desarrollar o conservar las acti-
vidades transicionales, previene
y reduce deformidades, mejora la
conciencia corporal, incrementa
las respuestas de proteccién, y
resulta una ayuda para las fun-
ciones organicas enlentecidas.

La transmisién del calor corpo-
ral, los impulsos ritmicos, y un
patrén de locomocién tridimen-
sional, equivalente al patron fi-
siolégico de la marcha humana
resulta muy beneficioso para
mejorar los multiples sintomas
del sindrome de Rett como la
mejora de las respuestas de
proteccidn, la utilizacién funcio-
nal de las manos en el caballo,
la realizacion de cambios pos-
turales diferentes, la disminu-
cion del miedo, la ansiedad, el
hipertono y una mayor coordi-
nacién en la marcha.

Hidroterapia

La terapia acuatica es una buena
terapia complementaria y si se
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trabaja de una manera estructu-
rada los beneficios en la plastici-
dad neuronal se multiplican.

Las personas “Rett” pueden di-
vertirse y beneficiarse de esta te-
rapia que mejora su condicidon
fisica y emocional ya que pro-
duce efectos beneficiosos en el
sistema cardiocirculatorio, renal,
respiratorio, nervioso y musculo
esquelético.

Entre los efectos hidrodinamicos
podemos destacar la mejora de
la movilidad durante el recorrido
articular y la potenciacién del
tono muscular al realizarse movi-
mientos lentos sin resistencia.

El aumento de la temperatura
corporal favorece el flujo sangui-
neo y tiene un efecto sedante
sobre las terminaciones nervio-
sas y cutaneas actuando como
antiespasmodico y relajante mus-
cular.

También ayuda a mantener y ma-
ximizar la funciébn motora, mejora
la deambulacién y potencia la
marcha autbnoma.

Fisioterapia

La rehabilitacion del SR esta
encaminada a mantener y mejo-
rar las funciones, prevenir defor-
maciones, conseguir posturas
adecuadas, garantizar la movili-
dad y ayudar a mantener un
mejor contacto entre el paciente
y Su entorno.

Mediante la fisioterapia se puede
ayudar a mejorar y mantener la
movilidad y el equilibrio, dirigir la
motricidad disminuida, mantener
la flexibilidad y fortalecer los mus-
culos con técnicas de volteo por

segmentos, estimulacion del
equilibrio con ejercicios sobre pe-
lotas terapéuticas o actividades
de transferencia de peso.

También va dirigida a la preven-
cibn de deformidades, como la
reduccion de las contracturas ar-
ticulares y el mantenimiento de
una buena alineacion postural. El
aparato ortopédico puede ayudar
a retardar la progresion de la es-
coliosis.

Terapia
Miofuncional

La terapia miofuncional es una
disciplina que se encarga de
prevenir, valorar, diagnosticar y
corregir las disfunciones orofa-
ciales que pueden interferir
tanto en la produccion del
habla como sobre la estructura
de los dientes y las relaciones
maxilares.

Se suele relacionar la TMF al tra-
tamiento de la deglucion atipica,
sin embargo son muchos los
campos de intervencion ademas
de los relacionados con la orto-
doncia.

11
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Esta reeducacion se basa principal-
mente en la ejercitacion mediante
praxias, masajes, estimulacion me-
canica y control postural.

Tiene como finalidad conseguir
un equilibrio muscular que per-
mita realizar adecuados patrones
neuromotores de comporta-
miento del sistema orofacial.

Se debe explorar y valorar las alte-
raciones que pueden aparecer,
tanto a nivel estructural como fun-
cional, respecto a la respiracion,
masticacion y deglucion y disenar
el plan de intervencion individuali-
zado para cada caso, que consis-
tird en ejecucion de ejercicios,
supresion de habitos y toma de
conciencia de los nuevos patrones
adquiridos. El tratamiento se dise-
Aara teniendo en cuenta el nivel
cognitivo del paciente.

Es importante coordinar la inter-
vencion miofuncional con otros pro-
fesionales como pueden ser el
fisioterapeuta, médico rehabilitador,
etc, decidiendo la manera de inter-
venir y valorando conjuntamente la
evolucion del caso ya que implica
un trabajo interdisciplinar con otros
profesionales como estomatélogos,

pediatras, cirujanos maxilofaciales,
foniatras, otorrinos, fisioterapeutas,
neurdlogos y también psicologos,
educadores y psicopedagogos.

Comunicacion

Uno de los mayores retos en el
sindrome de Rett es alcanzar
algun grado de comunicacion.

La apraxia es la responsable de
que la mayoria de las personas
que padecen sindrome de Rett
no puedan comunicarse ni con la
voz ni por medio de signos.

Sin embargo la mirada esta bien
conservada en la mayoria de los
casos y es precisamente, a tra-
vés de la mirada donde se abre
una ventana de esperanza para
la comunicacion aumentativa al-
ternativa con el ordenador asis-
tido con raton visual.

A raiz de los logros alcanzados
en otros paises, en la AESR,
hemos querido impulsar la comu-
nicacion a través del ratén de mi-
rada para las personas con
sindrome de Rett en Espana.

Nuestro proyecto ha consistido
en contactar con los colegios y
centros de dia para presentarles
esta innovadora tecnologia y lo
mas dificil, convencerles de que
la comunicacién en el SR es po-
sible a través de este método.

Después de una importante inver-
siébn y un gran esfuerzo parece
gue hemos conseguido que algu-
nos centros apuesten por ello,
pero todavia hay un cierto escep-
ticismo, tanto en la comunidad
educativa como en las familias,
que ralentiza su implantacion.

12
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Asesoramiento Juridico

Las personas que trabajamos en la AESR, somos padres de afec-
tados de sindrome de Rett, por eso sabemos lo dificil que resulta
realizar los tramites necesarios para cada caso.

En la AESR ofrecemos a las familias asesoramiento juridico y des-
cuento en los servicios legales que puedan necesitar.

Material Ortopédico

En la Asociacién ponemos a vuestra disposicion material ortopé-
dico de segunda mano que otras familias donan. Los nifios van
creciendo y vamos desechando varios de los aparatos que usa-
ron. Lo que vosotros ya no necesitais puede ser muy util para otras
familias !! Los podéis encontrar en la pagina web de la AESR.
www.rett.es

Tanto si queréis donar como si necesitais alguno de los aparatos
y sillas de que disponemos, poneos en contacto con la AESR por
teléfono o email y os ampliaremos la informacion.

info@rett.es 0 960 08 93 89 - 963 74 03 33

ii Feliz Cumple !

En la gran familia de la AESR, queremos compartir los momentos di-
ficiles y también los momentos més felices de la vida de nuestros
hijos.

Todos los afios nuestros nifios reciben una felicitacion y un pequefio
obsequio con mucho carifio de parte de la Asociacion.

0
oS
S

Si queréis compartir ese dia con todos nosotros, enviadnos una bo-
nita foto a info@rett.es y la subiremos a la pagina web de la AESR.
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FEDER,

la fuerza de

un movimiento
extraordinario

Por Juan Carrion, Presidente
de FEDER y su Fundacion.

En Espafa, se estima que tres
millones de personas conviven
con una enfermedad poco fre-
cuente o sin diagnostico.

Hasta hace apenas unos afnos,
hablabamos de enfermedades
desconocidas que hacian que las
familias se sintieran invisibles en
un sistema social que no conocia
sus necesidades y, por ende, que
no podia dar respuesta a su si-
tuacion. Sin embargo, el colectivo
decidié cambiar esta realidad.

Nuestra Federacion es un ejem-
plo fehaciente de todo lo que la
comunidad de familias puede
conseguir: naciamos en 1999 de
la mano de 7 entidades y, hoy por
hoy, somos mas de 340. Entre
ellas, la Asociacién Espafiola de
Sindrome de Rett (AESR), con la
que llevamos trabajando mas de
15 afos.

En esta trayectoria, hemos conse-
guido unificar y representar a las fa-
milias de toda la geografia
espanola, haciendo posible que
hoy en dia hablemos de uno de los

movimientos sociales y sanitarios
con mas progreso en las dos ulti-
mas décadas.

Todo esto a nivel nacional, pero
también mas alla de nuestras
fronteras junto a la Organizacién
Europea de Enfermedades Raras
(EURORDIS), la Alianza Iberoa-
mericana de Enfermedades
Raras (ALIBER) Y la Red Inter-
nacional de Enfermedades Raras
(RDI).

Una labor que, en nuestro pais,
esta liderada por padres y ma-
dres, en el 75% de las asociacio-
nes, y por un gran equipo de
voluntariado que suman mas de
95.000 personas entre todo el te-
jido asociativo de nuestra organi-
zacion.

Personas que han decidido hacer
de su ilusién y esfuerzo una he-
rramienta para hacer frente a dos
problemas principales. El primero
de ellos, vinculado a la necesidad
de profesionalizacién, ya que en
mas del 45% de las entidades
son entidades jovenes. En se-
gundo término, la necesidad de
recursos que hagan posible la
atencion de las personas.

Convocatoria
Unica de Ayudas

Desde FEDER, con el firme com-
promiso de fomentar, apoyar y
fortalecer nuestro tejido asocia-

tivo, hemos reforzado nuestro tra-
bajo con las asociaciones a tra-
vés de diferentes iniciativas como
nuestra Convocatoria Unica de
Ayudas. Un proyecto que lanza-
mos por primera vez en 2016 y
que desde entonces hasta ahora
ha podido ayudar, a través de sus
diferentes modalidades, a entida-
des como la propia Asociacion
Espafiola de Sindrome de Rett.

Con ella, unificamos las ayudas
que veniamos otorgando ante-
riormente a las asociaciones en
un unico proceso. A través del
mismo, buscamos favorecer que
cada entidad pueda optar a las
ayudas que oferta a la par que
desarrollar una gestion equitativa
de recursos. En ella, se integran
anualmente:

Ayudas individuales

A través de las cuales brindar
ayudas técnicas, terapias asisti-
das con perros y rehabilitacién a
ninos y nifas con enfermedades
poco frecuentes o sin diagndstico.

Ayudas econémicas

Para fortalecer y mantener a las
entidades a través de fondos pro-
venientes del IRPF para impulsar
servicios de atencion directa asi
como a través de fondos propios
que se han ido triplicando en los
3 ultimos afios hasta superar los
100.000 euros.

Ayudas materiales

Con las que favorecer la comuni-
cacion, brindar un espacio fisico
a entidades que no contaban con
€l o gestionar ayudas en el aloja-
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miento para familias con una hos-
pitalizacion diferente a la de resi-
dencia.

Ayudas profesionales

Através de las cuales hemos im-
pulsado programas de ayuda
mutua presencial online asi como
la creacion de espacios de ayuda
psicosocial para familiares y cui-
dadores.

Plazas de formacion

Para cubrir las necesidades infor-
mativas y profesionales de nuestro

colectivo y, por primera vez, a tra-
vés de un enfoque especializado
en el que abordamos la gestion efi-
ciente de entidades, la planifica-
cion o la incidencia politica.

Ayudas a
proyectos de
investigacion
Pero mientras caminamos hacia
una atencion de calidad e integral

para nuestro colectivo, los pa-
cientes actualmente siguen

siendo uno de los agentes moto-

res de la investigacion en nuestro
pais. Son ellos quienes promue-
ven el desarrollo de registros es-
pecificos, el impulso de ensayos
clinicos o la busqueda de finan-
ciacion.

Precisamente por eso, y a través
de nuestra Fundacioén, consolida-
mos afno tras afno una CONVO-
CATORIA ANUAL DE AYUDAS A
LA INVESTIGACION.

Dicha convocatoria nace en 2015
para fomentar el desarrollo de la
investigacion basica y traslacio-
nal de las enfermedades raras
mediante el apoyo a proyectos de
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investigacion presentados por
asociaciones de FEDER y ejecu-
tados por centros investigadores
en Espana.

Nuestra ultima convocatoria es-
tuvo dotada con un total de
100.000 euros para gestionar
entre 5 proyectos presentados
por las asociaciones federadas.

Cifras que contrastan con las de
la convocatoria anterior -30.000
euros entre 3 proyectos- y que
ponen de relieve nuestros es-
fuerzos por
hacer posible
la investigacion
en enfermeda-
des raras.

SIO

Servicio de
Informacion y
Orientacion
para entidades

Como paraguas de todo ello, re-
cientemente hemos lanzado un
nuevo Servicio de Informacién y
Orientacién para asociaciones y
entidades federadas (SIO Aso-
ciaciones).

Con él, queremos fortalecer la
atencion a nuestros socios con el
objetivo de cubrir de manera mas

fed

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS

eficiente vuestras necesidades a
la par que optimizar la atencién
que veniamos prestando a través
de nuestra area de Participacion
Asociativa.

De esta forma y dependiendo de
la necesidad del colectivo, las en-
tidades podéis conocer mas
sobre todo lo que podemos ofre-
cerles a través de SIO Asociacio-
nes.

Para aquellas consultas vincula-
das al asesoramiento global de la

entidad de
utilidad publica

I las entidades

realidad sociosanitaria de la pa-
tologia que representa la entidad,
convocatorias de ayudas, infor-
macién sobre nuestros proyectos
y recursos, formacién o alianzas.
Acceso a través de:

sioasociaciones @enfermedades-
raras.org

Participacion
Asociativa

A través de la cual queremos se-
guir vehiculizando tu implicacion
con FEDER y nuestras activida-
des. En esta via, trabajaremos
contigo en lo vinculado a docu-

mentos de régimen interno,
membresia, gestion de tu enti-
dad, Asamblea General, partici-
pacion en nuestros proyectos o
visibilidad de vuestras iniciativas.
Acceso a través de participa-
cion@enfermedades-raras.org.

Novedades y
Proximos Retos

Es mucho el camino que nos
queda por recorrer, pero también
son muchos los
pasos avanza-
dos. Con todo,
0 desde FEDER
continuaremos
trabajando por
mejorar nuestra
atencién y por
brindar mayo-
res recursos a

para hacer de
éste un movi-
miento mas
fuerte si cabe.

Con ello, queremos que todo
nuestro tejido asociativo camine
firme hacia un futuro donde cubrir
objetivos comunes como los que
compartimos con la AESR: aten-
ciéon directa, fomentar la investi-
gacion, sensibilizar y transformar
la sociedad.

Porque cada uno de nosotros por
separado es un luchador capaz
de conseguir lo que se proponga.
Sin embargo, cuando nos uni-
mos, nos coordinamos y cuando
decidimos sumar voluntades, ahi
es cuando realmente logramos
una verdadera transformaciéon
social.
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Queremos daros las gracias por-
que sois muchos los que todos
los afos contribuis a la buena
marcha de la Asociacién Espa-
fola de Sindrome de Rett de di-
versas maneras, una de ellas es
adquiriendo nuestros productos
solidarios.

Gracias a estos productos solida-
rios se consigue, ademas de re-
caudar fondos para financiar los
proyectos y servicios de la AESR,
dar visibilidad y difusiéon a esta
enfermedad para que llegue la in-
formacion sobre ella al mayor nu-
meros de personas posibles.

Regalar el largometraje docu-
mental “Linea de meta”, el cuento
inclusivo “La princesa sin pala-
bras” o el libro de relatos “Rela-
tos con causa”, es una excelente
forma de acertar con un amigo a
la vez que colaboras con el sin-
drome de Rett.

Podéis adquirirlos en la pestana
de Productos Solidarios, a través
de nuestra web: www.rett.es

Relatos con causa

32 relatos y un destino

A peneficio de la Asoolaciin Espaiols de Sindrome de Rett

Linea de meta

Un largometraje documental es-
crito y dirigido por Paola Garcia
Costas. Multipremiado interna-
cionalmente y candidato a los
Goya 2016, es una pieza unica
sobre el sindrome de Rett, sobre
lo que significa convivir diaria-
mente con esta dura enferme-
dad, al tiempo que muestra la
intensa lucha por hacerlo visible.

Relatos con
causa

Un libro de relatos de tematica
variada escrito por autores de
gran relevancia del panorama
cultural y los medios de comuni-
cacion.

En él encontraréis Premios Pla-
neta, Premios Nacionales de las
Letras, Premios Nadal y miem-
bros de la RAE que han contri-
buido con sus piezas literarias a
nuestra causa.

SIN PALABRAS _g

LA PRINCESA

Cruz Cantalapiedra
Victor Ortego

o = (ll@

La princesa
sin palabras

Un precioso cuento escrito por
Cruz Cantalapiedra que ayuda a
los mas pequefos a comprender
a otros nifos que tienen capaci-
dades diferentes.

Contribuye a conocer el sin-
drome de Rett y transmite valores
tan importantes como la solidari-
dad, la empatia y la inclusion.
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Nace el Concurso Internacional de

Fotografia Rett y el Calendario de lo

AESR

La AESR convoco el agosto pa-
sado el “| CONCURSO INTER-
NACIONAL DE FOTOGRAFIA
SOBRE EL SINDROME DE
RETT”

Este certamen fotografico abierto
a la participacion internacional de
aficionados y profesionales fue
ideado desde el Area de Comu-
nicacion y Visibilidad de la AESR
para dar difusion al sindrome de
Rett.

Las tres fotografias premiadas,
junto a las nueve finalistas, fue-
ron las doce imagenes que con-
formaron el Calendario Solidario
2019 de la AESR.

Las 12 imagenes fueron selec-
cionadas por un jurado indepen-
diente formado por artistas de la
fotografia.

Esperamos que esta iniciativa,
ademas de reunir fondos para
combatir la enfermedad, sea una
magnifica forma de dar a conocer
la dura probleméatica que sufren
hoy en dia las personas con sin-
drome de Rett y sus familias, y
concienciar a la sociedad de la
necesidad de luchar por el bien-
estar de los afectados.

Esperamos vuestras fotografias
el proximo verano !!!

LI RO T L L T I T e T !

B R R R R R R R R R BNy

CALENDARIO 2©19

PRIMER CONCURSO DE FOTOGRAFIA DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE SINDROME DE RETT

Primer premio: “Nuevos refos” Segundo premio: “jCuanta Conmigol™ Tercer premio: “Unidos"
Edu Frances Rogue! Gonzdlez-Pinto José Luls Zubiri

“Ho navw_‘m 1 ngtuciers mds grande qua-el de “Cema negro, infinifas posibilidodes”

wna hermong &
Roizailo B ‘CeciSanchez

"La magia de un instante™
CM Logopédico Luna

"Sin pololbros” “mirame v sobran las palobras”
Eva Mufioz lesis Castillo

“Complicidad”
José Quesada

“Arnar, sin mas”
Marta Guemero

“Tu risa, la mejor medicing”
Laura Blazquez

“Miradas que hablan”
Maite Rodriguez
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La AESR estuvo presente en el
Congreso Internacional sobre in-
vestigacion del Sindrome de Rett
en Roma.

Nos llamé la atencién un ensayo
clinico que se habia estado reali-
zando en varios paises del
mundo, pero no en Espafa. Se
trata del Sarizotan de Newron
Pharmaceuticals, que supuesta-
mente mejora notablemente las
apneas y la hiperventilacién en el
sindrome de Rett. El ensayo cli-
nico se cerrd en diciembre de
2018 y se estima que su comer-
cializacion sera llevada a cabo a
mediados del 2020.

El siguiente articulo nos ha sido
cedido por Becky Jenner, CEO
de Rett UK, a quién tuvimos el
placer de conocer en este Con-
greso y que ha querido compartir
con todos nosotros su experien-
cia hasta el momento con su hija
Rosie en el ensayo clinico del Sa-
rizotan en el Kings College de
Londres.

Formar parte
de un ensayo
clinico

Por Becky Jenner, CEO de
Rett UK y madre de Rosie

Este es el primer ensayo en el
Reino Unido para el sindrome de
Rett y, como el farmaco, Sarizo-
tan, esta destinado a tratar la
apnea e hiperventilacion, el
mayor desafio diario de mi hija,
tenia muchas ganas de probarlo.

Habia varias cosas que necesi-
taba saber antes de someter a

El Sarizotdn, un posible

farmaco para el Reftt
cerca de salir al mercado

Rosie a esta prueba y la seguri-
dad era lo prioritario de mi lista.

Como se trata de un farmaco re-
elaborado (desarrollado original-
mente para ayudar a las
personas con esquizofrenia y
Parkinson), sabiamos que ya
habia sido probado en otras per-
sonas Yy tenia un historial de se-
guridad muy bueno, pero
lamentablemente no fue efectivo
para ayudar a las personas con
€s0s problemas.

También queria saber si, en caso
de que el farmaco fuera efectivo,
podria conseguirlo después del
ensayo o si se lo iban a retirar, lo
que consideraria algo muy incon-
veniente llegado ese momento.

Nos complacié mucho saber que
podria seguir tomandolo al final
del ensayo, siempre y cuando
nadie tuviera ninguna reaccion
adversa significativa y se hubiera
adaptado a él.

Ahora estaba lista para realizar la
preseleccién, que consistia en
una conversacion telefénica con
Rachael Stevenson en Reverse
Rett para verificar algunos as-
pectos basicos como el peso y la
edad de Rosie:

Las caracteristicas iniciales para
ser seleccionadas para el ensayo
eran tener mas de 13 afos y
pesar al menos 25 kgs. También
estaba preparada para dar a

Rosie la pildora anticonceptiva,
ya que el medicamento no se
habia probado en embarazadas.

Si bien las posibilidades de que
Rosie quedara embarazada eran
extremadamente remotas, era un
requisito para poder participar en
el ensayo.

Luego, recibimos toda la docu-
mentacién explicando exacta-
mente en qué consistia el ensayo
si fuera aceptada y por fin, tuvi-
mos nuestra primera visita al
Kings College de Londres, donde
el Dr. Santosh y su equipo reali-
zarian el ensayo en el centro co-
rrespondiente.

En esta visita se hizo la prueba de
referencia donde le tomaron mues-
tras de sangre y midieron la altura,
el peso y la presion arterial, etc.

Se las arreglé muy bien con todo
esto, excepto los analisis de san-
gre; como suele ocurrir con la
mayoria de las personas con sin-
drome de Rett, sus venas son
pequenas y se colapsan facil-
mente.

Como la hijas de algunas com-
paneras fueron de las primeras
pacientes que participaron en el
ensayo, pudimos aprovechar sus
experiencias para encontrar la
manera de hacer que el ensayo
fuera mas llevadero para los pa-
cientes que se iban incorpo-
rando.
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Encontré informacion sobre el
equipo de Vein Viewer y como
puede beneficiar a los pacientes
de quienes es dificil extraer san-
gre y compartirla con Rachael.
De esta manera, Reverse Rett
pudo obtener algunos fondos
para comprar un visor de venas
para el equipo de ensayos clini-
cos en King’s, por lo que ahora
resulta mucho mas facil ver
donde estan las venas de los pa-
cientes antes de introducir las
agujas.

Una vez finalizada la selecciéon
de referencia, nos fuimos con el

kit Bio Radio, que se utiliza en
casa para registrar la respiracion.
Se parece a los kits de estudio
del sueno que se usan en el hos-
pital. Rosie podria continuar con
sus actividades normales (jex-
cepto si habia contacto con
agual).

Consistia en una sonda de dedo
que grababa y dos bandas elasti-
cas, una alrededor del térax y
otra alrededor del estomago.

Todo esto se conectaba a la uni-
dad de grabacion. Luego tuve
que realizar esta operacion seis
horas al dia durante tres dias
consecutivos para la seleccion
inicial y antes de todas las visitas
posteriores a Kings. Rosie fue
muy paciente y no le causoé exce-
sivo estrés.

Al final de cada sesion de seis
horas de grabacion, cargué el ar-
chivo en el sitio web de Bio Radio
junto con los detalles de un diario
en papel. También tenia que re-
gistrar la hora de inicio y finaliza-
cion de la sesion, mas las veces

RTT: Course of Awake Breathing Dysfunction

tbesathing inthe
RTT/MECP2 Moue Model
* Sarizotan. wedl tolerated in over 1,800 adults
Doses of 1-200 mg/day
Have been treated with sarizotan for & months.
* There was 1o evidence af any significant adverse events,
incrense events, drapouts
events, witol signsfab/ECG obnormolities. or mortality in
patients tremted with soraetan versis plocebo

que comia, dormia, se diviertia o
tenia una crisis, etc. Tuve que
pausar la grabacion para ciertos
eventos y luego reiniciarla. Con
este método se grabaron todos
sus patrones de respiracion.

Una vez analizado esto, nos
complacié escuchar que Rosie
habia sido aceptada para partici-
par en el ensayo y nos dieron las
fechas para las proximas visitas,
que incluian un par de pernocta-

ciones. Esto se hizo asi para que
pudiera ser monitoreada por cual-
quier efecto secundario adverso
que pudiera haber una vez que se
le administré el medicamento.

Esta primera parte del ensayo es
de doble ciego con placebo por lo
que no sabemos y los médicos
tampoco saben si el paciente
esta recibiendo el medicamento o
un placebo. En el caso de que
estuviera recibiendo el medica-
mento real, podria haber sido una
dosis de 5 mg o una dosis de 10
mg, dos veces al dia. Lo descu-
bririamos eventualmente pero no
en esta etapa.

Fue un momento de angustia
leve pero también emocionante
cuando le dieron la primera cap-
sula (que se disuelve en agua hir-
viendo y se administra a través
de la via). Realmente no sabia-
mos qué esperar. ¢ Estaria bien?
¢ Cambiaria algo o seguiria todo
igual?

Durante los siguientes meses tu-
vimos que hacer una serie de vi-
sitas programadas a Kings,
incluyendo un par de pernocta-
ciones en el hospital. jNo tuvo
que compartir la unidad con
nadie mas y a los padres y cui-
dadores se nos proporcionaron
las camas adecuadas! También
habia una enfermera de guardia
durante la noche que solo des-
pertaba al cuidador si existia
algun tipo de inconveniente.

A pesar de los analisis de sangre,
por los que Rosie se enfadaba
tan pronto como llegabsmos, ya
que para entonces ya sabia lo
que iba a pasar, lo hizo muy bien.
Todo el equipo alli es realmente
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encantador y muy eficiente, lo
cual marca toda la diferencia.

Los gastos de viaje y cualquier
alojamiento necesario son paga-
dos por la compafia farmacéu-
tica a través de Reverse Rett, por
lo que no esta fuera del alcance
de nadie, pero claramente este
€S un gran compromiso, espe-
cialmente si vives lejos, estas tra-
bajando y / o tienes que cuidar
también de hijos mas pequefios.

Estas son todas las cosas que
debéis considerar cuando te em-
barcas en una prueba como esta,
pero te lo explican todo muy cla-
ramente por adelantado y puedes
retirarte en cualquier momento.

Ya hemos terminado las primeras
24 semanas y ahora estamos en
la parte "abierta" de la prueba, lo
que significa que sabemos que
recibe una dosis de 5 mg dos
veces al dia. Ahora no tenemos
que hacer las grabaciones de Bio
Radio, pero todavia tenemos que
ir a Kings con regularidad para
que pueda ser monitoreada.

Como esta es una prueba activa
y en curso, no podemos, en esta
etapa, comentar sobre ningun
tipo de cambio que hayamos
visto ya sea positivo 0 negativo.
Solo puedo compartir con vos-
otros nuestra experiencia de
haber participado en la propia
prueba.

Me gustaria agradecer a todas
las organizaciones benéficas e
investigadores involucrados en
llevar el Sarizotan a esta etapa 'y
a Reverse Rett, el Dr. Santosh y
Su equipo por toda su ayuda para
facilitar y ejecutar el ensayo.

Rett UK da la bienvenida a nue-
vos miembros internacionales. La
membresia es gratuita y nos
complaceria enviaros por correo
electronico cualquiera de los re-

—-—

cursos que tenemos, incluido
nuestro boletin trimestral Rett
News, aunque la mayoria de esta
informacion esta disponible en el
sitio web www.rettuk.org.

Si deseais obtener copias impresas
de cualquiera de los recursos, po-
demos imprimirlas, solo solicitare-
mos que se cubran los gastos de
envio. Para obtener mas informa-
cion, poneos en contacto con:
support@retttuk.org

Reverse Rett es una organiza-
cion benéfica de investigacion
meédica del Reino Unido centrada

en tratamientos acelerados y una
cura para el sindrome de Rett y
los trastornos relacionados con
MECP2. Pueden registrarse pa-
cientes con sindrome de Rett y

trastornos relacionados en el Re-
gistro de pacientes con sindrome
de Rett del Reino Unido aqui:

https://www.reverserett.org.uk/pa
tient-registry/

para obtener informacion sobre
contactos directos y oportunida-
des de participacion en ensayos
clinicos o si estais intereseados
en saber cuando se van a reali-
zar los proximos ensayos clini-
cos. enviad un correo electronico
a:

rachael @ reverserett. org.uk
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Posible Ensayo Clinico

Reft en Espana

Como ya os comunicamos a lo
largo del mes de enero, el CRO
Premier Research se puso en
contacto con la AESR.

Esta organizacion esta colabo-
rando con un laboratorio farma-
céutico interesado en llevar a
cabo un ensayo clinico en Sin-
drome de Retty les gustaria que
Espana fuese uno de los paises
participantes. Seria el primer
ensayo clinico Rett en el que
Espafa participara.

Premier Research nos pidié co-
laboracién para realizar un lis-
tado de centros sanitarios
donde se ubicaran profesiona-
les médicos que llevaran en sus
consultas a afectados con sin-
drome de Rett.

La respuesta fue muy positiva y
la Asociacién proporciond el lis-
tado de centros recopilados
hasta el 28 de enero, fecha li-
mite para la entrega de este lis-
tado a Premier Research.

La informacion, tanto del labora-
torio farmacéutico como del pro-
pio ensayo clinico, es
confidencial, por lo que, a dia de
hoy, no podemos facilitaros mas
datos al respecto.

En su momento, si se lleva a
cabo el ensayo clinico en Es-
pana, esta organizacion ofre-
cera toda la informacion para
que las propias familias valoren
si desean, o0 no, participar en él.
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Promover y fomentar estudios
sobre el sindrome de Rett es una
forma de dar visibilidad a nuestra
enfermedad y de profundizar en
su conocimiento. Cada afio, afor-
tunadamente, aumenta en el
mundo el numero de trabajos que
centran su objetivo en esta enfer-
medad ayudando con ello a mul-
tiplicar su interés. Desde la
AESR, seguimos colaborando en
diferentes estudios tratando de
estimular esta importante labor.

Estudio de
Comunicadores

La AESR junto con IRISBOND,
como referente en tecnologia de
eye tracking, y la Fabrica de Pa-
labras, como centro especiali-
zado en metodologia de
comunicacion aumentativa y al-
ternativa, se encuentra inmersa

en un proyecto cuyo objetivo es
obtener informacion sobre la me-
jora de la comunicacion y la cali-
dad de vida de personas con
sindrome de Rett mediante el
control del ordenador con la mi-
rada, donde se evaluaran aspec-
tos tanto cualitativos como
cuantitativos.

Para llevar a cabo el estudio se va
a trabajar sobre una metodologia
de comunicacion aumentativa y al-
ternativa (CAA) creada por la Fa-
brica de Palabras y avalada por la
Sociedad Internacional de Comuni-
cacion Alternativa y Aumentativa
(ISAAC). Por esta razon, se esta
creando una red de profesionales
por toda Espana formados en Sis-
temas de CAA, fundamentales
para llevar a cabo este estudio.

Estudios Rett

Dentro de este estudio y a lo largo
del 2018, se han realizado varios
cursos de formacién organizados e
impartidos por IRISBOND y la Fa-
brica de Palabras, dirigidos tanto a
la red de profesionales en metodo-
logia, como a familiares de afecta-
dos por el sindrome de Rett:

En mayo, se impartié en la Fa-
cultad de Educacién de Badajoz
una extraordinaria jornada sobre
CAA con dispositivo de reconoci-
miento de mirada, con la colabo-
racion de AESR Badajoz,
Aspaceba, Plena Inclusién de Ex-
tremadura y el Centro Ntra. Sra.
De la Luz.

También estuvieron en Madrid rea-
lizando varias jornadas sobre CAA
aplicado al sindrome de Rett.

Nuestra Delegacion en Asturias
acogié una exitosa Jornada sobre
CAA. El evento result6é de gran in-
terés para numerosos profesiona-
les, afectados y estudiantes que
llenaron la sala del Edificio Fuero.

Nuestra Delegacion de Cantabria
colabor6 con el Centro Multidisci-
plinar Luna (Sardn) en la intere-
sante jornada "Formacion en
metodologia y los mas avanzados
Sistemas de CAA" dirigida a profe-
sionales y padres en la Facultad de
Educacion de la Universidad de
Cantabria.

La AESR, ademas, cuenta con
una serie de comunicadores que
pone a disposicion de sus socios
para fomentar el uso de los mis-
mos en aquellos centros donde
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se encuentren afectados por el
sindrome de Rett, mediante una
cesion temporal.

Investigacion
Socio Sanitaria

Tal y como se inform¢ a lo largo del
2018 a los socios, el instituto de
Neurociencias de Alicante de la
Universidad Miguel Hernandez nos
ha solicitado colaboracion en un
proyecto con el Instituto Murciano
de Investigacion Biosanitaria “Vir-
gen de Arrixaca” consistente en la
recogida de dientes de leche o
dientes extraidos odontoldgica-
mente, para obtener a partir de
ellos células madre. A partir de
ellas, consiguen neuronas que les
permiten estudiar la expresion de
las proteinas implicadas en la en-
fermedad como MeCP2, su papel
en el proceso de maduracion neu-
ronal y observar sus diferencias en
pacientes Rett para comprender
las causas de la enfermedad y
buscar nuevos tratamientos.

Estudio

sobre el Nivel de
Ansiedad en las
Familias Rett

En la Universidad Complutense de
Madrid, la psicopedagoga Nuria
Galan Gonzalez esta realizando su
trabajo de investigacion fin de Master
sobre el sindrome de Rett. El obje-
tivo principal de este estudio es co-
nocer y evaluar los niveles de
ansiedad en familias que conviven
con esta enfermedad.
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El jueves 13 de diciembre, estu-
vimos en el Congreso de los Di-
putados en la presentacion del
Estudio ENSERIo, en su segunda
actualizacion.

Han pasado ya 10 afos desde
que se realizé el primer estudio
de las necesidades socio sanita-
rias de las personas con enfer-
medades raras y a pesar de los
avances cientificos, la situacion
no parece haber mejorado de
manera significativa en nuestro
pais.

Juan Carrion, presidente de Feder,
Alba Ancochea, directora gerente
de Feder y Fundacién, Aitor Apari-
cio, director del centro CREER,
José Antonio Solves, director del
Instituto CEU de Observacion de la
Discapacidad y la Enfermedad
para la Accesibilidad Social y Josep
Maria Espinalt, presidente de la
Asociacion Espanola de Laborato-
rios de Medicamentos Huérfanos y
Ultra Huérfanos, nos expusieron
los diferentes aspectos de este es-
tudio.

Entre las principales conclusio-
nes a las que se llegan, cabe
destacar el retraso del diagnos-
tico en un 50% de los casos, que
en opinion de un 72% de los en-
cuestados — un total de 1.576 pa-
cientes con mas de 400
patologias — es consecuencia
principalmente del desconoci-
miento de la enfermedad. Esto a
su vez supone el retraso en la
aplicacion de un tratamiento, ya
sea farmacologico o terapéutico,
que podria frenar el avance de la
misma.

Otro gran problema es la inexis-
tencia de un tratamiento en el

Estudio ENSERIO

13% de los casos o el elevado
coste de los medicamentos en el
30% de los casos.

En cuanto a las ayudas a la dis-
capacidad y a la dependencia,
una de cada tres personas tuvo
que esperar mas de un ano para
recibir la ayuda a la que tiene de-
recho, y en la mayoria de los
casos analizados los servicios del
Sistema para la Autonomia y
Atencion a la Dependencia
(SAAD) no cubrian las necesida-
des del paciente.

Dos de cada tres personas indi-
caron que su enfermedad les im-
pide (mucho o bastante)
desarrollar actividades basicas
de la vida cotidiana. Los cuidado-
res principales - cuidadoras en su
mayoria si atendemos a los datos
- son quienes sufren de manera
mas directa estas circunstancias.
Estas personas del entorno fami-
liar tienen menos tiempo libre, su
relacion de pareja se ha visto per-
judicada, han tenido que reducir
su jornada laboral, han perdido
oportunidades de formacion y
empleo o han tenido que renun-
ciar al trabajo o sufrido un des-
pido.

En cuanto a las prestaciones por
discapacidad o dependencia,
mas de la mitad (51%) indicaron
que no reciben ninguna presta-
cion, y tan solo el 41% recibe
algun tipo de prestaciéon por
causa de su ER o discapacidad.
La cuantia media de la prestacion
mensual varia desde menos de
100 euros al mes del 21% a mas

de 1000 euros en el 19% de los
casos.

El 44% de las familias tienen que
invertir parte de su economia
para pagar medicamentos, pero
también para cubrir fisioterapia u
otras terapias(35%), tratamientos
médicos (34%), transporte (28%)
y productos de ortopedia (27%).

El resultado es que, en total, los
gastos asociados a la enferme-
dad suponen mas del 20% de los
ingresos para cerca de un 30%
de estas familias. Un aspecto
ciertamente preocupante dado
que solo un 41% del colectivo re-
cibe una prestacion por causa de
su enfermedad — en un 50% de
los casos inferior a los 500 euros
mensuales.

Tras la exposicion de los datos
del estudio se di6 paso a la inter-
vencion de los miembros de la
Comision de Sanidad del Con-
greso de los diputados, con un
representante de cada uno de los
partidos politicos, que repasaron
sus escasos logros a través de
los 10 afos que separan el pri-
mer estudio ENSERIo del actual,
y anunciaron sus programas
electorales, que esperamos cum-
plan esta vez.

Confiamos en que estos datos
sirvan para concienciar a la
clase politica y a la Administra-
ciéon de la dura realidad que su-
pone formar parte de este
colectivo y decidan de una vez
por todas tomar medidas para
suplir estas carencias.
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Prestacion por Cuidado

de Menores Afectados
por Enfermedades Graves

Modificacion
de la prestacion
economica por
cuidado de me-
nores afectados
por enfermeda-
des graves

Por Fernando Torquemada
Vidal, Responsable Aseso-
ria Juridica de FEDER

Esta modificacion, recoge una
nueva redaccion al Anexo del
Real Decreto 1148/2001, de 29
de julio, que recoge las enferme-
dades que dan derecho a acce-
der a la prestacion por hijo a
cargo con enfermedad grave una
vez evidenciada por informe mé-
dico la necesidad de un cuidado
directo continuo y permanente
del menor por parte del progeni-
tor.

https://www.boe.es/boe/dias/2019/
02/08/pdfs/BOE-A-2019-1691.pdf

La nueva redaccion del Anexo in-
cluye una demanda historica de
Feder, esto es, la incorporacion
de una clausula residual general
que convierte en un listado
abierto lo que antes era un listado
cerrado de enfermedades que

discriminaba a muchas familias.
De tal forma, en la actualidad po-
dran acceder a la prestacion re-
cogida en el RD 1148/2011 todas
las familias que tengan un menor
afectado por una enfermedad
grave que requiera de un cuidado
directo continuo y permanente,
esté o0 no recogido expresamente
el nombre de la enfermedad del
menor en el Anexo.

Indicar que, en relacién con el
funcionamiento de esta presta-
cibn econbmica, esta modifica-
cion no afecta a los beneficiarios
que ya la tengan reconocida con
anterioridad al 8 de febrero de
2019.

Este es efectivamente un cambio
normativo de gran impacto y
transformacion social, de aplica-
cion directa en toda Espana y
que beneficiara a muchas fami-
lias que antes no podian aco-
gerse.

Recordar la importancia de la
prestacion,esto es que el ser be-
neficiario de la misma implica que
el progenitor (padre o madre,
adoptante, acogedor...) que tiene
a su cargo al menor afectado por
enfermedad grave (antes listado
cerrado, ahora no) manteniendo
su puesto de trabajo podra redu-
cir su jornada laboral (minimo
50% y maximo del 99%) para
poder atender los cuidados que
requiere su hijo/a menor, sin que
esta reduccién de jornada traiga

consigo un detrimento en los in-
gresos salariales y posibilitando
con ello que el cuidado del menor
pueda ser ejercido directamente
por el padre/madre y no por un
tercero.

Légicamente, esta modificacion
del Anexo constituye para Feder
un motivo de gran alegria por el
impacto directo e indirecto que
tiene en las familias y personas
con enfermedades raras y tam-
bién porque se ven los frutos de
muchas horas de trabajo.

Es un cambio normativo en que
han intervenido FEDER y mu-
chas familias que viendo vulnera-
dos sus derechos también han
propiciado o generado el clima
necesario para la realizacion final
de este cambio normativo.

Por delante quedan otros retos
en relacién con la modificacion
en la norma reguladora (RD
1148/2011) que tienen que ver
con:

* Que la prestacion reconocida
pueda prorrogarse mas alla del
cumplimiento del menor de la
mayoria de edad.

* Que el sistema de prérroga de
la prestacion cada dos meses no
sea tan tedioso para las familias
(podra hacerse on-line) y también
que pueda ampliarse a mas de
dos meses la prérroga de la
misma.

Ambas propuestas han sido ya
elevadas a las autoridades
competentes y habra que ha-
cerles el debido seguimiento
hasta alcanzar el cambio nor-
mativo necesario.
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Proximo Encuentro de

Familias de la AESR

Nos vamos al Sur! Este
ano 2019, el Encuentro Na-
cional de Familias se lle-
vara a cabo en la localidad
gaditana de Sancti Petri,
un enclave maravilloso ba-
Aado por el mar en el ex-
tremo meridional de la
peninsula, en los dias 17,
18 y 19 de mayo. Se trata
de un Apartahotel de la ca-
dena llunion con habitacio-
nes accesibles y muy
amplias. Esta muy cerca
de la playa y podemos dis-

poner de un tren turistico para
acercarnos a la misma. Tiene
piscina, animadores y un
Hamman (bafos arabes). Ade-
mas, podremos realizar otro
tipo de actividades que iremos
preparando en las proximas
semanas. La idea es que el
encuentro sea totalmente l0-
dico, con actividades de ocio
para que podamos disfrutar al
maximo entRettodos. En
breve recibiréis toda la infor-
macion necesaria para inscri-
biros. jOs esperamos!

27



Investigacion

entRettodos

FinRett es un fondo destinado a
financiar proyectos de investiga-
ciéon destinados a la cura o me-
jora del Sindrome de Rett.

Surgi6é en 2017 en el marco de un
convenio de colaboracion entre
las asociaciones catalana y es-
pafnola de sindrome de Rett, para
dar salida a la necesidad de rea-
lizar un proyecto comun eficaz y
transparente que unificase las
donaciones y recaudaciones que
las diferentes asociaciones y or-
ganismos realizan y que tienen
como fin la investigacién cienti-
fica del sindrome de Rett.

En FINRETT queremos obrar con
la maxima transparencia posible
en todos los ambitos que abarcan
nuestras actuaciones y para ello
apostamos por ser una organiza-
cion cada dia mas eficaz, efi-
ciente, bien gestionada,
orientada a resultados, transpa-
rente y comprometida con la so-
ciedad.

Para ello hemos formado un Co-
mité Cientifico con destacados
expertos en SR que sera el en-
cargado de proponer, de entre los
aspirantes a cada convocatoria
anual el proyecto/s de investiga-
cion mas indicado y viable para
destinar los fondos recaudados.

Este afio 2019 y gracias a los do-
nantes de toda Espanfa, tendre-
mos el honor de presentar la
primera convocatoria de ayudas
a la investigacion Rett del fondo
FinRett.

MIEMBROS DEL
COMITE CIENTIFICO
DE FINRETT

(Por érden alfabético)

Dr. Juan Ausio

Jefe del de-
partamento de
bioquimica y
microbiologia
de la Universi-
dad de Victo-
ria, Canada.
Investigador de sindrome de Rett.

Dra. Roser Francisco

Secretaria de la
Comision Ase-
sora en Enfer-
medades Mino-
ritarias de Cat-
Salud, Generati-

tat de Catalunya.

Dra. Marian Mellén

Investigadora
en el laboratorio
de Biologia mo-
lecular en la
Universidad
Rockefeller,
Nueva York, Es-
tados Unidos. Profesora en la
Universidad Francisco de Vitoria,
Madrid, Espana.

Dra. Mercé Padro

Directora de
Proyectos de
Ensayos Clini-
cos en Chiltern
- Covance en
Barcelona. Ha
sido Investigadora en la Univer-
sidad de California, San Fran-
cisco, Estados Unidos.

Dr. Jeffrey L. Neul

Profesor de neu-
rologia pediétrica,
farmacologia y
educacién espe-
cial. Experto en
desérdenes ge-
néticos del neurodesarrollo del
Vanderbilt Kennedy Center, Nash-
ville, Estados Unidos.

Dr. Alan K. Percy

Profesor de
neurologia pe-
diatrica y Direc-
tor de Rett
Syndrome Clinic
del hospital
Children’s of Alabama. Director
del Consocio de investigacion cli-
nica en enfermedades raras, Ala-
bama, Estados Unidos.

Dr. Josep Torrent-Farnell

Jefe de la Divi-
sion de Medicina
de  CatSalut.
Profesor del de-
partamento de
farmacologia
clinica y tera-
péutica de la UAB. Jefe del servi-
cio de farmacia del hospital Santa
Creu i Sant Pau.
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ProRett, asociacion lItaliana dedi-
cada a la investigacion del sin-
drome de Rett, organiz6 en otofio
de 2018 un interesantisimo con-
greso cientifico, inspirado en el
que la AESR organiz6 en Santan-
der en 2017, en donde se dieron
cita los profesionales mas rele-
vantes dentro del campo de la in-
vestigacion de sindrome de Rett.

La AESR fue invitada a este Con-
greso, al cual tuvimos el honor de
asistir y poder asi, actualizarnos
en cuanto avances en investiga-
cion se refiere, ademas de reali-
zar importantes contactos vy
colaboraciones con cientificos,
profesionales de la industria far-
macéutica y asociaciones de los
paises mas avanzados en el ma-
nejo del sindrome de Rett.

Queremos expresar nuestro mas
sincero agradecimiento a ProRett
y a todos los colaboradores de
este gran Congreso por la mara-
villosa acogida y la magnifica or-
ganizacion de este importante
evento internacional sobre Inves-
tigacion Rett.

A continuacién, os dejamos un
articulo cedido por una de las or-
ganizadoras de este Congreso,
donde nos resume magnifica-
mente lo alli vivido.

ACTUALIZACION SOBRE LA
INVESTIGACION RETT EN EL
CONGRESO INTERNACIONAL
DE ROMA

Por Nicoletta Landsberger, Uni-
versity of Milan and San Raffaele
Scientifc Institute (Italy).

Han pasado unos meses desde
nuestra reunion en Roma dedi-
cada al sindrome de Rett. La alta
calidad de los datos aportados y
los esfuerzos de colaboracion
entre los cientificos revelaron una
nueva perspectiva para la patolo-
gia de Rett y construyeron nue-
vas vias para las terapias de
RTT. Aqui, destacaremos y resu-

miremos lo que los ponentes dis-
cutieron durante esta reunion de
tres dias.

Cada sesion mereceria tener su
propio articulo y en un futuro pré-
ximo nos centraremos especifi-
camente en algunos de ellos. Sin
embargo, el proposito de este ar-
ticulo es resumir los temas des-
tacados y enumerados en el
programa y concebidos por el
Comité Cientifico con el objetivo
de seguir la pista de la investiga-
cion biomédica que comienza
con estudios basicos, pasa por
los traslacionales y finalmente
conduce a ensayos clinicos.

Como destacaron la mayoria de
los ponentes, el camino de la in-
vestigacién en el sindrome de
Rett se basa en dos factores prin-
cipales:

1) El primero es la importancia de
continuar con la investigacion ba-
sica. Adrian Bird (Universidad de
Edinburgo, Reino Unido) planted
este punto al hablar de un hipo-
tético ensayo clinico basado en
terapia génica, del cual no tene-
mos informacion precisa ni sabe-
mos cuando comenzara. En este
sentido, insisti6 en el principio de
que “solo estaremos en condicio-
nes de arreglar <algo> si descu-
brimos en qué consiste el
mecanismo roto de ese <algo>".
Muchas de las ponencias coinci-
dieron con este principio de
Adrian Bird y destacaron como se
han desarrollado nuevas ideas
terapéuticas gracias a la investi-
gacion basica.
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2) Se cree ampliamente que,
ademas de la terapia génica,
para la cual todavia necesitamos
mas informacion para evaluar su
efectividad, el tratamiento del sin-
drome de Rett no sera univoco,
lo que significa que combinara di-
ferentes farmacos y/o enfoques
terapéuticos que abordaran si-
multaneamente diferentes aspec-
tos de la enfermedad.

Con respecto a la investigacion
basica, es importante subrayar

que tanto Francesco Bedogni
(Instituto Cientifico San Raffaele
y patrocinado por Pro RETT Ri-
cerca) como Jeffrey Lorenz Neul
(Centro Médico de la Universidad
de Vanderbilt, EE. UU.) Nos re-
cordaron que el sindrome de Rett
es una patologia que no aparece
de repente, sino que ya esta ahi
incluso antes de que aparezcan
los sintomas. De hecho, las ob-
servaciones de Neul confirmaron
un crecimiento reducido de la cir-
cunferencia craneal durante el
primer mes en la vida de las
nifas afectadas.

Entre los estudios de investiga-
cion basicos, que han llevado a

verificar los modelos animales la
validez de los nuevos enfoques
terapéuticos, nos parece rele-
vante citar el de James Eubanks
(Kremblil Research Institute To-
ronto - Canada) que informd
sobre la posibilidad de reactivar
un mecanismo molecular defec-
tuoso especifico con un enfoque
farmacolégico ad hoc en los mo-
delos de raton del sindrome de
Rett. Sus datos muestran una
mejora positiva e increible, que
definié como "la mejor mejora far-

macologica de los sintomas en
ratones jamas registrada por de-
tras de la reactivacion del gen
Mecp2 de Adrian Bird, que se uti-
liz6 para demostrar que el RTT
es reversible". En la actualidad,
no hay disponible ningun farmaco
adecuado especifico para los
seres humanos y el objetivo para
el futuro préximo es desarrollar el
que sea seguro.

La presentacion de Stuart Cobb
(Universidad de Edinburg, Reino
Unido) se centrd en la terapia gé-
nica y la importancia de reducir
su toxicidad actual debido a las
altas cantidades de copias de
genes. Con respecto a esto, los

estudios de Adrian Bird mostra-
ron buenos resultados en un mo-
delo de ratéon RTT al usar solo un
tercio de las copias genéticas.

Cobb también mencion6 que la
compafnia farmacéutica respon-
sable del ensayo clinico sobre te-
rapia génica presentd nuevos
estudios en animales grandes
(obligatorio para el desarrollo de
nuevos medicamentos) a la FDA
(Administracion de Alimentos y
Medicamentos: entidad del go-

bierno de EE. UU., que adminis-
tra la regulacion de alimentos y
productos farmacéuticos). Sin
embargo, los resultados y los
datos son aun desconocidos.

Stuart Cobb enfatiz6 que aunque
el ensayo clinico se ponga en
marcha, aun sera posible mejorar
el vector terapéutico; por lo tanto,
trabajara en esto junto con la in-
vestigacion de otros enfoques te-
rapéuticos no convencionales
para la terapia génica.

Dedicaremos un articulo aparte a
la charla de Steve Kaminksy
(rettsyndrome.org). Lo que pode-
mos anticipar aqui es que su
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charla explicb qué es el Pro-
grama Scout y como funciona.
Este proyecto fue cofinanciado
por Pro Rett Ricerca.

Los resultados mas inmediatos
muestran que de las 33 molécu-
las analizadas, 5 fueron efectivas
para varios sintomas y 2 de ellas
se encuentran actualmente en
ensayos clinicos de Fase II.

La charla de Ravi Anand (Ne-
wron Pharmaceuticals) fue espe-
cificamente sobre Sarizotan, que
es uno de los dos medicamentos
que estan siendo probados.

La charla de Nino Ramirez (Uni-
versidad de Washington - EE.
UU.) También fue de gran impor-
tancia para la investigacion sobre
el sindrome de Rett. Explico
como los latidos del corazon y los
patrones de respiracion en los
pacientes con Rett no estan ade-

-

cuadamente coordinados, como
si no estuvieran sincronizados.
Ha estudiado el estrés oxidativo,
que influye en los latidos del co-
razén y ha realizado una prueba
para ver si ciertos medicamentos
podrian hacer que el corazéon y
los pulmones vuelvan a funcionar
juntos correctamente. También
ha trazado un mapa de las regio-
nes cerebrales que controlan
esta funcién y ha descubierto
que, entre los posibles tratamien-
tos, Sarizotan podria mostrar
gran eficacia en el tratamiento de
esas neuronas.

En este contexto también tenemos
a Angelisa Frasca (Universita degli
Studi di Milano), apoyada por Pro
Rett Ricerca, quien presentdé un
nuevo enfoque terapéutico celular
que esta produciendo resultados
muy alentadores. Volveremos a su
investigacion en un articulo aparte,
asi que tengan paciencia.

Finalmente, nos gustaria reiterar
lo que se dijo al principio de este
articulo, esto es la necesidad de
continuar apoyando la investiga-
cidn sobre el sindrome de Rett en
todos sus aspectos porque,
segun manifiesta la comunidad
cientifica que lleva trabajando
afos en la investigacion de esta
enfermedad, la cura no se lograra
a través de un solo enfoque.

En este sentido, nosotros, los
miembros de Pro Rett Ricerca,
estamos convencidos de haber
dado una importante contribucion
al abrir las puertas a los ponen-
tes de todo el mundo, sin hacer
ninguna distincion. En Roma se
pusieron a disposicion de los in-
teresados 30 presentaciones ora-
les y 24 posters para reflexionar y
crear redes con el objetivo de en-
contrar una cura lo antes posible.
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Por Laura Blazquez, Secre-
taria de la AESR y madre de
Marta.

La AESR asistio a la Il Jornada de
actualizacion en la investigacion
realizada en Sindrome de Rett en
el HSJD.

Las jornadas se iniciaron con una
sesion muy interesante de la Dra.
Pineda aportando datos que todo
profesional deberia conocer
cuando tiene como paciente un
afectado con sindrome de Rett en
todas sus etapas, tanto en nifios
como en adultos, donde recalco la
importancia de la inclusién social
ya que muchos terminan con cua-
dros de depresion. Insistio, porque
es posible, en el control de esfin-
teres, cdmo mejorar con L-Dopa
los movimientos involuntarios y la
importancia de las revisiones al
dentista y ginecologo.

A continuacion la Dra. Judith
Armstrong explicé como han con-
seguido en los ultimos afos agili-
zar el diagnéstico y la posibilidad
de encontrar, con los nuevos dis-
positivos, mutaciones Rett-like, en
menos tiempo.

La sesion dirigida por la Dra. Mar
O’Callaghan desarroll6 el estudio
basado en la dieta cetogénica. A
través de un PET, han conseguido
ver qué partes del cerebro estan
trabajando y si se producen cam-
bios durante la dieta. Esta dieta

podria tener un efecto neuropro-
tector mejorando la sinapsis y por
tanto produciendo una mejor res-
puesta motora, a nivel de aten-
cion, estereotipias, etc.

La tercera sesion tuvo como po-
nentes a Inés Medina, Alejandro
Bachiller y Carolina Migliorelli que
realizaron una puesta en comun
del estudio de los mapas cere-
brales. Este estudio consiste en
realizar un EEG a pacientes
mientras manejan un puntero vi-
sual en el desempefio de varias
tareas, y de esta forma visualizar
el trabajo del cerebro en sus dife-
rentes partes. Todo ello comple-
mentado por un estudio de RM
que comprobaria si los cambios
se mantienen una vez terminado
el mapeo.

Con este estudio se podria tener
un mayor conocimiento acerca de
los intereses de cada persona
para poder establecer sesiones
de entrenamiento personalizados
ya que de esta manera se ha de-
mostrado que la neuromodulacion
mejora la habilidad cognitiva.

Ademas, otra via a futuro seria la
estimulacion eléctrica transcraneal,
es decir, pequefas descargas me-
diante electrodos para conseguir
estimulacion cerebral directa.

La mafana termin6 con el trabajo
del uso del Tobii de Maria Traid,
insistiendo en la buena predispo-
sicion que tienen todos los pa-

cientes para usar este dispositivo,
incluso adultos que nunca lo
hayan usado.

Durante la tarde se hizo un pe-
quefo resumen del estado de la
investigacion a nivel internacional
del Sindrome de Rett tras lo visto
en el congreso de Roma vy se fi-
naliz6 con la exposicion de tres
trabajos mas del HSJD:

1. Busqueda de biomarcadores
(el S. de Rett no tiene), por ello es
dificil actuar con farmacos. En-
contrar biomarcadores seria muy
eficaz para las dianas terapéuti-
cas. Aina Castells.

2. Estudio sobre el neurotras-
nmisor Gaba que en Sindrome
de Rett esta alterado, en este
caso, inhibido. Su mejora podria
ayudar con la patologia del S. de
Rett. Clara Xiol.

3. Otras estrategias terapéuticas,
presentado por Alfonso Oyarza-
bal, una futura linea genética, una
dieta neuroprotectora diferente a
la cetogénica y el uso de un far-
maco existente (aun estan a nivel
molecular) con el que se pretende
abordar e intentar mejorar ciertas
afecciones.
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Sindrome de
Rett y Pubertad:
Paso a la vida
adulta

Por Laura Blazquez, Secre-
taria de la AESR y madre de
Marta

La Doctora Mercedes Pineda
Marfa, licenciada en la facultad
de Medicina de la Universidad de
Barcelona en 1970, especialista
en Pediatria y Neurologia por la
Universidad Autbnoma de Barce-
lona, particip6 en las Il jornadas
de actualizacién en la investiga-
cion del Sindrome de Rett reali-
zadas el 1 de diciembre en el
Hospital San Juan de Dios de
Barcelona.

Su ponencia result6é de lo mas in-
teresante y necesaria para fami-
lias y profesionales que trabajan
con personas afectadas por Sin-
drome de Rett en la delicada
etapa de transicion de la nifiez y
a la vida adulta.

Explico como deberia ser esa
transicion del paciente desde el
punto de vista de atencion clinica
ya que es un paso importante
para cualquier afectado por una
enfermedad cronica y parte esen-
cial en las mejoras practicas de
cualquier clinica pediatrica.

Durante su exposicidn presentd un
pequefio protocolo que realizd
hace anos y podria servir de guia
para aquellos profesionales que
formaran parte de esta transicion,

una etapa que ella defini6 como
complicada y llena de miedos,
miedo por parte del pediatra de
soltar el paciente y miedo por parte
de la familia a sentirse solos
cuando el profesional que les co-
rresponde sabe poco o nada de la
enfermedad. Por ello insisti6 en
que todo centro pediatrico que
haya tratado a nuestr@s niAi@s
durante su infancia deberia hacer
un “mapa de transicion” para en-
tregarlo a los que atenderan a este
paciente en la nueva etapa adulta.
Un mapa donde se registre en qué
momento se realizara ese paso, a
dénde se deriva ese paciente y
que profesionales deberan formar
parte en este seguimiento.

Para toda esta coordinacion es
fundamental que las distintas es-
pecialidades que necesitan las
personas afectadas estén inte-
gradas, que los centros pediatri-
cos estén coordinados con los de
adultos y que exista una figura
dentro de estos centros de pe-
diatria, como una enfermera es-
pecializada o un trabajador
social, que establezca el enlace y
haga la transicion del paciente a
la atencién de adultos y esta
labor no recaiga en los padres, tal
y como viene ocurriendo.

La Dra explic6 como es la evolu-
cidén de ciertas patologias ya co-
nocidas durante la infancia
cuando se convierten en perso-
nas adultas, porqué algunos as-
pectos mejoran, como la
epilepsia, estereotipias, proble-
mas respiratorios y otras en cam-

bio si no las tratamos a tiempo
empeoran, como el bajo peso por
no comer, problemas digestivos,
escoliosis, problemas 6seos y
cuadros de depresion.

Explic6 por qué es necesario
mantener a su fisioterapeuta, ya
que es muy probable que motriz-
mente empeoren con la edad, su
logopeda, para consolidar esa
mejoria a nivel comunicativo, y
afadir los nuevos cuidados que
en esta etapa necesitaran, como
revisiones ginecolégicas, muy im-
portantes dado que algunas
ninas desencadenan crisis du-
rante la menstruacion, revision
con dentista, seguimiento de su
salud 6sea y el aprendizaje del
manejo del dolor que no pueden
comunicar pero que de alguna
forma reflejan.

Para finalizar recalcé la importancia
de evitar que llegaran a esos cua-
dros de depresion. Para ello es ne-
cesario que sigan con parte de las
rutinas que tenian en la etapa de la
infancia y preservar su intimidad
evitando situaciones obvias como
por ejemplo, no cambiarlas delante
de otras personas. La doctora in-
sisti6 que muchos hitos como el
como el control de esfinteres, son
posibles y no
debemos
cejarenelin-
tento y sobre
todo, nos
pidié seguir
creyendo
todos los dias
en ellas.
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Uso de
Cannabinoides
en el tratamiento
de la epilepsia
refractaria en las
enfermedades
infantiles

Por Cristina Garran, oncologa
en el Hospital MD Anderson
Cancer Center y madre de
Lucia.

La epilepsia en la enfermedades
raras infantiles, es un trastorno
neurol6gico muy comun. A pesar
del continuo desarrollo de nuevos
farmacos antiepilépticos, casi 1
de cada 3 pacientes presentan
epilepsias refractarias a los trata-
mientos anticonvulsivantes habi-
tuales, produciendo en el nifio un
gran deterioro fisico y cognitivo,
un sufrimiento muy importante en
los cuidadores principales (habi-
tualmente los padres) y un fuerte
estrés en el equipo sanitario. Asi
mismo, produce un aumento con-
siderable en la utilizacion de re-
cursos sanitarios  (ingresos,
consultas a especialistas, polifar-
macia...).

A pesar de la existencia de multi-
ples terapias (fundamentalmente
farmacologicas, de neuromodula-
cion y dietéticas), la epilepsia re-
fractaria afecta a un 30% de los

pacientes, sufriendo una marcada
morbilidad y aumento de la mortali-
dad.

Por lo tanto la epilepsia refractaria
es un sintoma de muy dificil control,
muy prevalente dentro del ambito
de las enfermedades neuroldgicas
raras, siendo los tratamientos ac-
tualmente disponibles poco efecti-
vos, por lo que la busqueda de
nuevas opciones terapéuticas se
convierte en estos pacientes en un
objetivo imprescindible para mejo-
rar su calidad de vida.

El objetivo de este trabajo no ha
sido mas que revisar la evidencia
cientifica que existe en la litera-
tura para el uso de cannabinoi-
des en el tratamiento de la
epilepsia refractaria.

En primer lugar hay que definir
qué es la epilepsia refractaria. La
International League Against Epi-
lepsy (ILAE) ha definido al pa-
ciente con epilepsia resistente a
farmacos como aquel en el que
no se han controlado las crisis
tras el tratamiento adecuado con
dos farmacos antiepilépticos tole-
rados, adecuadamente elegidos
y pautados (bien en monoterapia
0 en combinacion), entendiendo
como falta de control cuando
aparezcan crisis a lo largo de un
ano o las sufra en un tiempo infe-
rior a tres veces el intervalo entre
crisis que mostraba antes de ini-
ciar el tratamiento.

Algunos de los sindromes neuro-
l6gicos més frecuentes que cur-

san con epilepsia refractaria son:
Sd. de Dravet, Sd. de Lennox-
Gastaut (SLG), Esclerosis Tube-
rosa, Sd. de West, Sd. de Rett y
Sd. de Sturge-Weber.

La utilizacion del cannabis en di-
ferentes enfermedades humanas
viene desde las antiguas civiliza-
ciones (China, Mesopotamica,
Egipcia...), pasando por la medi-
cina Islamica hasta la actualidad.
Existen multiples escritos en los
que ya la utilizaban para las con-
vulsiones. Pero no fue hasta el
siglo XIX cuando se comenz0 a
utilizar en Europa. En el siglo XX
coincidiendo con el inicio de la
era farmacoloégica, todas estas in-
vestigaciones se vieron relega-
das al ambito de la anécdota y
pequefos estudios.

La investigacibn mas moderna
comenz6 en los afnos 1960-70
con los estudios del Dr. Mechou-
lam, donde se describio la es-
tructura molecular de los
fitocannabinoides  principales
(Cannabidiol o CBD y 9-A-
tetrahidrocannabinol 0 9-A-THC),
describiendo al CBD como un
componente no psicoactivo del
cannabis.

La investigacion cientifica se veia
blogueada por el simple hecho de
desconocer el mecanismo de ac-
cion que tienen los cannabinoi-
des a nivel del sistema nervioso
central, hasta que se descubrio la
existencia del sistema endocan-
nabinoide.

Farmacologia

El género Cannabis, pertene-
ciente a la familia Cannabaceae,
se refiere a una planta con flores,
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de la cual existen 3 especies:
Cannabis sativa, Cannabis indica
y Cannabis ruderalis. Estas plan-
tas contienen alrededor de 100
sustancias activas bioldgica-
mente, llamadas cannabinoides,
de los cuales los mas abundan-
tes y conocidos son el Cannabi-
diol (CBD) vy 9-A-tetrahidro
cannabinol (THC). En general,
los productos derivan del Canna-
bis sativa, porque presentan
mayor proporcion de CBD/THC
que productos derivados de las
otras especies.

Existen 2 tipos de receptores:
Receptor cannabinoide tipo 1
(CB1) y tipo 2 (CB2). Pertenecen
a una familia de receptores que
estan ampliamente distribuidos
por todo el sistema nervioso cen-
tral (SNC). El descubrimiento de
estos receptores ha llevado a la
busqueda e identificacion de las
sustancias enddgenas que inter-
actuan con estos receptores, los
llamados “cannabinoides endo-
genos. Existe una sustancial evi-
dencia de que el sistema
endocannabinoide juega un
papel importante en el control de
la transmision sinaptica y de la
regulacion de la tasa de disparo
neuronal.

Entre las propiedades farmacolo-
gicas podemos resumir que:

1. EI 9-A-THC: Efectos Psicoacti-
vos, anticonvulsivante, analgé-
sico, relajante muscular,
antiinflamatorio, antiemético, es-
timulante del apetito, cognitivos.
Posible pro-convulsivante.

2. CBD: Lo mas importante es
que no presenta efectos psicoac-
tivos y tiene efecto anticonvulsi-

vante, analgésico y ansiolitico
entre otros.

También hay que tener en cuenta
que estos compuestos pueden
tener interacciones farmacologi-
cas con otros antiepilépticos,
siendo la mas conocida con el
clobazam y su metabolito activo,
N-desmetil-clobazam, produ-
ciendo un aumento en los niveles
en plasma de este utimo de hasta
500+/- 300%. Esta interaccion es
importante tenerla en cuenta,
porqgue el clobazam es un antie-
piléptico muy utilizado en encefa-
lopatias epilépticas, donde el
CBD esta demostrando tener
efectos prometedores.

En cuanto a la evidencia clinica,
todo comenzo cuando se hizo pu-
blico el caso de Charlotte Figi.
Fue la primera vez que se hizo
publico que el uso médico de la
marihuana podria ayudar en la
epilepsia y fue ampliamente di-
vulgado por diferentes medios
de comunicacion (telediarios y en
la CNN).

Se trata de una nifa de 5 anos,
diagnosticada de Sd. de Dravet,
que presentaba una epilepsia muy
refractaria a multiples anticonvulsi-
vantes y que respondio a una cepa
de cannabis que ahora es conocida
como Charlotte’s Web. Esto pro-
dujo un gran impacto en muchos
pacientes con epilepsia y en mu-
chas familias con hijos severa-
mente afectados.

En el afio 2017 y 2018, se han
publicado 3 estudios en revistas
cientificas muy importantes,
donde se ha estudiado de forma
aleatorizada (a unos pacientes
se les administraba CBD y a

otros placebo) y doble ciego (es
decir, ni los padres ni los médi-
cos sabian qué estaban adminis-
trando), en dos encefalopatias
epilépticas muy concretas ( Sd.
de Dravet y Sd. de Lennox-Gas-
taut), donde la epilepsia refracta-
ria es frecuente. Es importante
sefalar que estos pacientes han
recibido cannabidiol puro (no ex-
tractos).

En todos ellos encuentran una re-
duccidn significativa en el nUmero
de crisis y también mejorias en
una escala de la impresién global
del cuidador. También describen
efectos secundarios como la
somnolencia, sobretodo asociada
a pacientes que toman clobazam
y aumento de enzimas hepaticas
en pacientes que toman acido.
valproico. También ven mejoria
en alteraciones del suefio y en el
comportamiento, aunque estos
estudios no estaban disefiados
para valorar esto.

El Cannabidiol puro es la primera
medicacion derivada del canna-
bis aprobada en USA por la FDA
(la agencia del medicamento es-
tadounidense) para el tratamiento
de la epilepsia refractaria.

Todavia no estéa claro qué efectos
tiene la administracion a largo
plazo, si su efecto antiepiléptico
pudiera ser en parte debido a un
efecto de potenciacién de los far-
macos antiepilépticos. También
faltan estudios de calidad de
vida.

Muchas nifas con Sd. de Rett,
presentan epilepsias refractarias
y no existe en la literatura estu-
dios con cannabidiol en estas pa-
cientes.
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Invitados por la Asociacion Euro-
pea del Sindrome de Rett (RSE),
la AESR estuvo presente en 2018
en la Asamblea General de So-
cios en Copenhague.

Inicialmente, pudimos visitar un
colegio de educacion especial
para posteriormente conocer un
Centro Rett y su funcionamiento
interno.

Una vez finalizada la visita a
ambas instalaciones, dio co-
mienzo la Asamblea General de
socios donde pudimos debatir y
tomar decisiones sobre el orden
del dia presentado a los socios.

Os dejamos un interesante arti-
culo redactado por Laura Kana-
pieniene, como resumen de lo
transcurrido en Copenhague.

Colaborando
con RSE

Por Laura Kanapieniene,
socia de la AESR y madre
de Agota.

Como cada ano, Asociacion Euro-
pea de Sindrome de Rett (RSE)
celebr6 su Asamblea General el
26/10/2018 para presentar el in-
forme de actividades y discutir los
planes futuros. La reunion de este
ano de la Asamblea General tuvo
lugar en Copenhague, Dinamarca.
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La asociacion anfitriona, Landesfo-
reningen Rett Syndroms, organiz6
ademas dos visitas a una escuela
especial y un Centro de Rett para
los participantes de la Asamblea
General. Espana estuvo represen-
tada por Yolanda Coron, presidenta
de la AESR.

Comenzamos el dia visitando la
escuela especial Kirkebaeksko-
len, que extraoficialmente se
llama escuela Rett, ya que tiene
incluidos 12 estudiantes con Sin-
drome de Rett (de un total de 68
estudiantes, todos con necesida-
des especiales muy complejas).

Estuvimos durante casi dos horas
visitando la escuela y tuvimos la

oportunidad de ver el ambiente,
charlar con los especialistas y
también con los estudiantes.

Lo primero que cualquiera puede
notar en esta escuela es lo increi-
blemente bien equipada que esta,
comenzando con todo el proyecto
del edificio, que fue creado pen-
sando en las necesidades espe-
ciales de los estudiantes vy
terminando con la enorme canti-
dad de equipo técnico disponible.

Parece que han pensado en
todo: un edificio amplio y lumi-
noso de un solo piso que no tiene
un solo pasillo; cada salbn tiene
su propia salida directa al jardin
que rodea el edificio; una piscina

climatizada dentro de la escuela;
apoyo visual para los estudiantes
en todas las variantes posibles;
sillas de ruedas modernas, basti-
dores de pie y otros equipos de
movilidad; salas de terapia llenas
de actividades; ordenadores; co-
municadores con ratén de mirada
que se asignan a estudiantes es-
pecificos de acuerdo a sus nece-
sidades y que pueden llevarse a
su domicilio.

La escuela esta financiada por el
gobierno, esta claro que los nifos
y sus necesidades especiales
son lo primero en Dinamarca.

Pero incluso el mejor equipo no
seria nada sin los especialistas

37



Relaciones Institucionales

entRettodos

que trabajan alli. Esta escuela
tiene un ratio de 1 adulto por
cada 2 ninos. Hay 9 fisioterapeu-
tas y 8 terapeutas ocupacionales.
Durante la segunda parte de
nuestra visita a esta escuela, tuvi-
mos la oportunidad de sentarnos
y hablar sobre los detalles de su
trabajo diario con las nifas Rett.

Ademas de otras actividades
educativas, las ninas Rett cada
semana cuentan con una hora de
trabajo en grupo con terapeutas
y también van a la piscina de hi-
droterapia. Ademas, cada nifia
recibe una hora de sesion indivi-
dual con fisioterapeuta y una
hora con terapeuta ocupacional
por semana. Estas horas de tra-
bajo individual pueden aumen-
tarse a 4 horas a la semana si el
nino ha pasado por una cirugia
(para controlar la escoliosis o los
problemas de la cadera, etc).

La escuela realiza pruebas y eva-
luaciones sistematicas de habili-
dades a los nifios. Todos los afios
convoca a los médicos para
pasar consultas in situ, ofrece re-
comendaciones y ajustes de ayu-
das para las familias y trabaja en
estrecha colaboracion con los or-
topedistas que también vienen a
la escuela para proporcionar y
ajustar corsés, zapatos ortopédi-
cos, ortesis para las manos, bra-
Zos o pies para los nifios.

También hemos aprendido sobre
las formas en que los fisiotera-
peutas tratan de controlar la es-
coliosis, el gran trabajo que
realizan los terapeutas ocupacio-
nales para evaluar las habilida-
des motoras orales de las nifias
Rett y mucho mas. Aunque la
mayoria de los alumnos tienen

problemas de salud complejos, la
escuela no cuenta con enferme-
ras como parte del equipo del
personal. Si un nifio tiene una ne-
cesidad médica especifica, el
personal esta especialmente ca-
pacitado para atenderlo.

La escuela Kirkebaekskolen nos
ha dejado una impresion muy
buena, no solo por el increible
equipo técnico, sino también por
el personal capacitado y dedi-
cado que hace todo lo que esta a
su alcance (y mucho mas) para
facilitar las vidas de las nifias SR
y sus familias.

Llenos de impresiones positivas,
nos mudamos al centro Kennedy
para hablar sobre un pequefio
pero importante Centro para el
Sindrome de Rett, que forma
parte de un hospital y esta finan-
ciado por el gobierno de Dina-
marca. Aqui escuchamos las
presentaciones sobre la activi-
dad de la asociacién Danesay la
investigacion realizada en el
Centro para el Sindrome de
Rett.

Este centro lleva un seguimiento
anual de los pacientes de Rett
(120 en total) durante toda su
vida, realizando una evaluacién
completa. También ofrece aseso-
ramiento y apoyo a familias y pro-
fesionales.

Tras la visita al Centro de sin-
drome de Rett, las escuelas y
otras instituciones de atencion,
se ponen en contacto con los
centros para organizar una visita
local y discutir los hallazgos, los
futuros métodos de trabajo y el
seguimiento. Se presta especial
atencion a las situaciones que
cambian la rutina (como el diag-
néstico, el cambio de guarderia a
la escuela, cumplir 18 afios, etc).
El centro también realiza investi-
gaciones que surgen de la clinica
y la experiencia.

Sin duda, este Centro de Sindrome
de Rett es importante, ya que con-
centra el conocimiento profundo y
complejo que luego se difunde a
las familias y los especialistas se-
leccionados que trabajan directa-
mente con un paciente especifico
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diariamente, manteniendo asi la
calidad de los servicios y la vida.

Con un sentimiento de envidia
sana hacia nuestros amigos da-
neses por su maravilloso sis-
tema, pasamos a la Asamblea
General y los informes de la acti-
vidad de RSE.

Asistieron representantes de 15
paises europeos: Austria, Finlan-
dia, Dinamarca, Espanfa, ltalia,
Reino Unido, Lituania, Polonia,
Francia, Portugal, Rusia, Finlan-
dia, Suecia, Alemania y Hungria.

El presidente de RSE y los miem-
bros de la junta presentaron la
memoria de actividades y el in-
forme financiero, que también se
publica en la pagina web de RSE:
http://www.rettsyndrome.eu/asso-
ciation-rse/minutes-etc

Los principales puntos del in-
forme y discusién fueron los si-
guientes:

El proyecto Rett Resource, que
se lanz6 pocos meses antes. Rett
Resource es un compendio de
articulos con informaciéon divul-
gativa sobre una variedad de ca-
racteristicas complejas  del
sindrome de Rett, y ofrece orien-
tacion sobre los cuidados diarios.

Rett Resource cubre temas como
salud ésea, babeo, depresion,
epilepsia y muchos otros, en arti-
culos breves y de facil compren-
sion que ayudan a entender el
sindrome de Rett para los nuevos
padres o especialistas que se en-
frentan a él. Rett Resource ahora
mismo esta disponible en inglés,
lituano, croata y holandés. Desde
la RSE se anima a los otros pai-

ses a realizar la traduccién de
Rett Resource a su idioma.

Subcomités dentro de RSE.

Se presentd la idea de crear sub-
comités y se plantearon algunas
propuestas interesantes. La
Asamblea General de RSE acept6
la idea en principio, pero primero
se debe adaptar a los deseos de
sus miembros. RSE estara traba-
jando en este asunto durante este
ano y presentara el resultado en la
proxima Asamblea General.

Mapa de los Centros Rett. Sera
util para tener una vision clara de
los centros que tenemos en Eu-
ropa y en qué estan especializa-
dos. Es un nuevo proyecto que
se llevara a cabo a lo largo de
2019. Se enviara un cuestionario
en linea a los Centros Rett co-
rrespondientes y los resultados
se publicaran en la pagina web
de RSE presentandose en la pré-
xima Asamblea General.

Desafortunandamente no se
pudo realizar la videoconferencia
programada acerca de la base de
datos Rett con la Dra. Alessandra
Renieri debido a problemas téc-
nicos.

La Asociacion italiana Airett (Dr.
Semino Martina) presentd su pro-
yecto en curso "Amelie", cuyo ob-
jetivo es desarrollar un nuevo
software para la tecnologia de
ratdbn de mirada creado especial-
mente para personas con sin-
drome de Rett, teniendo en
cuenta sus problemas especifi-
cos, con el objetivo de mejorar
sus habilidades de aprendizaje y
comunicacion. El software debe-
ria estar disponible este afo
(2019) en italiano e inglés.

El dia se cerr6 con una cena fa-
miliar en una casa privada de una
de las familias Rett en Dina-
marca. Iben y Soren Hjarsg, pa-
dres de Friderikke, crearon un
fabuloso ambiente de Halloween
y nos permitieron a todos conti-
nuar las conversaciones y com-
partir experiencias personales
disfrutando de la comida y el
vino.

Queremos expresar nuestro sin-
cero agradecimiento a la Asocia-
cion Danesa de Sindrome de
Rett y al Centro Danés de Rett
por la calida acogida y la fantas-
tica organizacion de este impor-
tante evento europeo.

También nos complace difundir la
noticia de que la proxima confe-
rencia europea tendra lugar los
dias 27 y 28 de septiembre de
2019 en Tampere, Finlandia:
https://www.rett2019tampere.fi/
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La Asociacién Espafola de Sin-
drome de Rett estuvo presente
en la Asamblea General de So-
cios 2018 de FEDER represen-
tando al sindrome de Rett e
intentando sumar nuestro es-
fuerzo en la lucha contra las en-
fermedades raras.
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Jornada Rett en
Clinica Teknon
de Barcelona

La Asociacion Espafola de Sin-
drome de Rett estuvo presente
en la “VIII Jornada Rett” organi-
zada por la Asociacion Catalana
del Sindrome de Rett (ACSR) y la
Clinica Teknon en Barcelona. Tu-
vimos la ocasidn de coincidir con
excelentes profesionales y tam-
bién de disfrutar de unas precia-
das horas de convivencia con

otras familias.

Gala Beneéfica
de la ACSR

En Noviembre pasado asistimos a
la Gala benéfica de la Asociacion
Catalana de Sindrome de Rett, que
se celebrdé como en afos anterio-
res en el hotel W de Barcelona 'y a
la que acudieron casi 500 personas
entre padres, representantes de la
administracion y de la sociedad ca-
talana, y otros lugares de Espania,

deseosos de aportar su granito de
arena a la causa Rett.

Los miembros de la junta de la
ACSR nos dieron una caélida
bienvenida y tuvimos la ocasion
de conocernos mejor e intercam-
biar ideas y proyectos mientras
disfrutabamos de la magnifica
cena amenizada por un grupo
musical y una rifa con fantasticos
lotes como colofén final.

El presidente, Jordi Serra, aprove-
ch6 el momento para anunciar a
todos los asistentes la puesta en
marcha del Convenio FinRett fir-
mado entre laACSRylaAESRYy la
reciente creacion del Comité Cien-
tifico, formado por prestigiosos ge-
netistas y clinicos, que estudiara
los proyectos de investigacion mas
interesantes para destinar los fon-
dos que se recauden cada afo.

Desde la AESR queremos dar la
enhorabuena a la Asociacion Ca-
talana por la impecable organiza-
cion y por el esfuerzo que hacen
cada afo para dar visibilidad al
sindrome de Rett.
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Las Delegaciones tienen entre
sus objetivos estrechar relacio-
nes con las principales institucio-
nes de su municipio, provincia y
comunidad autébnoma que traba-
jan en el ambito de las enferme-
dades raras y la discapacidad.
Este hecho, cobra una especial
importancia debido a que en
nuestro pais las competencias de
Educacién y Sanidad han sido
transferidas a las comunidades
autonomas. De esta manera, po-
demos aprender, trabajar, cola-
borar y beneficiar a los propios
afectados desde el ambito insti-
tucional méas cercano.

Ademas de esto, la unién de di-
ferentes colectivos y asociacio-
nes de un territorio en una lucha
comun a través de importantes
federaciones o plataformas
(FEDER, COCEMFE, CERMI,
etc.), puede ayudar decisiva-

B

mente a la consecucion de obje-
tivos compartidos.

La Asociaciéon Espafola de Sin-
drome de Rett asistio a las asam-
bleas regionales de FEDER tanto
en la Comunidad Valenciana
como en Extremadura, donde tu-
vieron lugar interesantes reunio-
nes en favor de nuestra lucha
comun por las enfermedades
raras.

Su Majestad la Reina asisti6 al V
Congreso Educativo de Enferme-
dades Raras, que tuvo lugar en el
Instituto de Ensenanza Secunda-
ria “Pedro de Valdivia” de la loca-
lidad pacense de Villanueva de la
Serena. Extremadura es, ade-
mas, la primera comunidad en
impulsar un Protocolo de Aten-
cibn a nifos y nifas con enfer-
medades poco frecuentes, que
sera ademas el protagonista de

feder =

FEDERACION ESPANDLA DE
ENFERMEDADES RARAS

la conferencia inaugural. A este
precedente, le han seguido otras
iniciativas autondmicas motiva-
das de la mano de FEDER como
las orientaciones valencianas
sobre menores con enfermeda-
des cronicas o el protocolo que
se esta demandando en la actua-
lidad en Andalucia.

La delegacion de Valladolid parti-
cip6 en la Comision Técnica Pro-
vincial del Registro Poblacional
de EERR en Castilla y Leo6n.

Nuestro delegado en Valladolid
recibio, en nombre de la AESR,
una donacién por los proyectos
presentados a la Obra Social La
Caixa, para las actividades que
se realizaron el Dia Mundial de
las EERR de 2017.

En noviembre se llevd a cabo el
“I Congreso sobre Enfermedades
Raras y Poco Frecuentes en
Castilla La Mancha”. Organizado
por la Consejeria de Sanidad del
Gobierno Regional, se celebrd en
la ciudad de Toledo y la AESR
tuvo la oportunidad de asistir a
través de nuestra Delegacion en
esa provincia.

DELEGACION
EXTREMADURA

EntRettodos

entRettodos
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Resumen del pasado

Encuentro Anual de
Familias en Zaragoza

El pasado Encuentro Nacional de
Familias 2018 se celebr6 en Za-
ragoza, una ciudad magnifica
que supo brindarnos su extraor-
dinaria hospitalidad. Fue un fin de
semana muy especial con tiempo
para ponencias, para musica, re-
presentaciéon de cuentos vy, por
supuesto, con tiempo para reen-
cuentros, camaraderia y relacio-

nes entre familias en un ambiente
muy agradable.

Tuvimos el placer de alojarnos en
el Hotel llunion Romareda, donde
nos sorprendieron con un regalo
extraordinario. Desde este hotel
y junto al resto del grupo llunion,
decidieron sumarse a nuestro
proyecto “Miradas que Hablan”

donandonos un comunicador vi-
sual para que la AESR continte
extendiendo este importante pro-
yecto por todo el pais.

Gracias a todos los asistentes por
mantener tan vivo el fuego de esta
gran familia un afio mas. A los vo-
luntarios y ponentes por su maravi-
lloso trabajo y las ensefanzas
transmitidas.

Queda un buen pufiado de re-
cuerdos, de experiencias y, por
supuesto, queda menos para el
siguiente encuentro que tendra
lugar en la primavera 2019. Esta
vez nos vamos al sur!!!!
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Los encuentros de familias son
acontecimientos a los que la
AESR concede una especial re-
levancia. Los encuentros ofrecen
todo un abanico de aspectos po-
sitivos para las familias, desde el
intercambio de conocimientos y
experiencias sobre la propia en-
fermedad y la manera en que
afecta a nuestros hijos, hasta la
valiosa posibilidad de hablar con
otras personas que viven un dia

Encuentros Familiares

en las Delegaciones

a dia similar al nuestro con sus
terapias, sus cuidados, sus revi-
siones médicas, etc. Son reunio-
nes en un ambiente distendido de
las que a menudo se puede
aprender y en las que siempre se

disfruta. A veces, gracias a ellos,
los problemas comunes pueden
llegar a ser més llevaderos.

Encuentro de fa-
milias de Sego-
via y Valladolid

En mayo, varias familias,
compartimos y disfrutamos de
un dia en convivencia. Algo
sencillo, un paseo, una co-
mida, una visita cultural, en
definitiva, un dia entre ami-
gos, en familia; porque es
€s0...quiz4 no nos veamos
muy a menudo, pero cuando
lo hacemos tenemos tal com-
plicidad que nos entendemos
mejor que con muchos ami-
gos, somos una familia y, a
veces, nos entendemos mejor
que con la propia familia, por-
que todos pasamos por lo
mismo.

Encuentro de fa-
milias de Canta-
bria y Almeria

En verano, tuvo lugar un bo-
nito encuentro en tierras alme-
rienses entre familias de
Almeria y Cantabria donde tu-
vimos la oportunidad de pasar
unos dias juntos compartiendo
experiencias y nuevas viven-
cias.
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Encuentro de familias en
Almeria

En noviembre, nos reunimos por primera vez, las
familias de esta Delegaciéon y pudimos disfrutar
de una estupenda merienda entre familias Rett
de Almeria. Una magnifica tarde para conocer-
nos y para intercambiar experiencias.

Encuentro de familias en
Murcia

En diciembre, nos sentamos juntos a comer, a
charlar, a opinar sobre diferentes puntos de vista
de la situacion que vivimos dia a dia.

En los ojos de todos habia rabia, lucha, también
resignacion, pero sobre todo habia ilusion vy
ganas de salir adelante. Porque unidos somos
mas fuertes, porque entReTTodos nos haremos
la vida mas facil, porque ese es nuestro principal
objetivo.

Encuentro de familias de
Valladolid, Segovia y
Zamora

También en diciembre, nos
juntamos siete familias con
ninas de Valladolid, Medina
del Campo, Cuéllar y un
pueblecito de Zamora,
Santa Eulalia de Tabara.

Todos aprendemos de
todos, de la experiencia de
las familias con las nifias
mayores y de la energia
que trasmiten los mas jo-
venes, pero todos con un
fin comun, disfrutar de la
vida con nuestras hijas,
con nuestras familias.

: . _—.--‘."....._
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El Periddico de Extremadura re-
aliza una entrevista muy cercana
a Teresa Carrallo, Vicepresidenta
de la AESR, que podréis encon-
trar en este enlace:

https://www.elperiodicoextrema-
dura.com/noticias/masperio-
dico/teresa-carrallo-mi-hija-no-pu
ede-hablar-mirada-es-capaz-
leerme-alma_1064970.html

Celso Diz, Delegado de Galicia,
concedid una entrevista a Radio
Galega donde nos habla del Sin-
drome de Rett:

http:/Awww.crtvg.es/rg/a-carta/convi-
vir-convivir-do-dia-08-02-2018-
3640673

Benigno Alonso, Delegado de As-
turias, realiz6 entrevista televisiva
con Radio Televisién Principado
de Asturias (RTPA) donde nos
habla del Sindrome de Rett:

https:/ww.rtpa.es/sociedad:Afecta-
dos-por-el-sindrome-de-Rett-piden-
mas-medios-para-combatir-la-enferm
edad_111515935914.html

La revista del Sindicato de Técni-
cos de Enfermeria entrevista a

La Aesr en los Medios

nuestra delegada en Badajoz,
donde manifiesta reivindicacio-
nes tales como la mayor implica-
cion de la Administracién, mayor
formacién e informacién
a los profesionales,
mayor numero de tera-
pias  subvencionadas,
mayor apoyo a las fami-
lias y una mayor integra-
cion en la sociedad.

Fina Roselld, Delegada
de Zaragoza, concedio
entrevista a Aragon
Radio donde nos habla del Sin-
drome de Rett:

http://www.aragonradio.es/radio?
reproducir=168331

Nuestra Delegada en Badajoz,
realiza entrevista televisiva con
Canal Extremadura donde nos
habla del Sindrome de Rett:

http:/Awww.canalextremadura.es/po
rtada/actualidad/familiares-de-
enfermos-de-rett-demandan-mas-
atencion-de-la-administracion

Entrevista en ATV Alhaurin Tele-
vision donde se hicieron eco de
la interesante charla-coloquio
sobre el sindrome de Rett que

tuvo lugar en la Casa de Cultura
de esta localidad.

https://m.youtube.com/watch?v=
h2mRbDY4IUo

Diversos medios de comunica-
cion de Asturias se hicieron eco
de la Gala Solidaria organizada
por la Real Cofradia de la Sole-
dad y de la Santa Vera Cruz de
Avilés a favor de la AESR:

https://www.elcomercio.es/avi-
les/cofradia-soledad-busca-
20180512001253-ntvo.html

https:/Awww.Ine.es/aviles/2018/05/1
2/soledad-vuelca-rett/2285157.html

http://www.elcomercio.es/avi-
les/gala-solidaria-soledad-
20180612001416-ntvo.html

Entrevista de radio en la Cadena
SER a Benigno Alonso, delegado
de la AESR en Asturias.

https://play.cadenaser.com/audio/
000WB0615020180529140855/
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La Aesr en las Aulas

Valladolid

La delegacion de la AESR en Va-
lladolid visité el CEIP Alonso Be-
rruguete de Valladolid para
concienciar a los nifos de Ter-
cero y Sexto de la necesidad de
conocer las muchas enfermeda-
des raras que existen, entre las
cuales se encuentra el Sindrome
de Rett.

Disfrutamos de la aten-
cion, el interés y el carifio
de mas de 150 nifios que
supieron estar a la altura
demostrando una gran
naturalidad.

o

La Delegacién de la AESR
en Badajoz asistio al Insti-
tuto de Educacion Secun-
daria (IES) de “Fuente
Roniel” para hablar a los
alumnos sobre el sin-
drome de Rett.
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Cantabria

La Facultad de Medicina de
Santander organiz6 el “XIl
Congreso Nacional de Pedia-
tria”. Junto a FEDER, la Dele-
gacion en Cantabria de la
AESR participé en este con-
greso donde pudimos hablar
del sindrome de Rett.

Nuestro agradecimiento al Dr.
Domingo Gonzalez-Lamufio y
a los mas de 200 futuros pro-
fesionales de la medicina que
se dieron cita en este encuen-
tro nacional.
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Cantabria

Por segundo ano consecutivo,
y esta vez en el Palacio de Ex-
posiciones y Congresos de
Santander, la AESR estuvo
presente en la clase magistral
impartida por la prestigiosa in-
vestigadora Marian Mellén du-
rante el Stem Talent Girl. Ante
un publico formado por brillan-
tes estudiantes, tuvimos la
oportunidad de participar y
poder explicarles en qué con-
siste esta enfermedad.

EXt rem ad Ura Nuestra delegacién en Extremadura en la Facultad de Psicologia y de Fisiote-
rapia de Badajoz, y de Terapia Ocupacional de Caceres.
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Malaga
La AESR tuvo el placer de visitar

el colegio La Colina, en Mélaga,
donde los mas pequenos pudie-

ron disfrutar de los cuentos “La
princesa sin palabras” y “Fede-
rito”, que fomentan, entre otros
muchos valores, la inclusién. Esa
misma tarde, y organizado por el

Ayuntamiento de Alhaurin el
Grande, se impartié una intere-
sante charla-coloquio sobre el
sindrome de Rett en la Casa de
Cultura de esta localidad.
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Zamora

En el C.R.Ade Tabara (Zamora),
la directora del centro junto a
Maria, socia de la AESR y madre

de Africa, organizaron un bonito
acto para dar visibilidad al sin-
drome de Rett. Comenzaron con
la lectura de “La princesa sin pa-
labras” a los nifios del cole, a los

que se les hicieron preguntas
sobre el cuento. La siguiente
charla fue con los padres, con-
tando qué es el sindrome de Rett
y resolviendo dudas.
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H veraniegas de la ludoteca del peda Alicia Gomez Arenal, cola-
Cantab ria “Aquacenter Alday” (Camargo) y boradora habitual de la AESR,
El cuento sobre el sindrome de del “Centro Multidisciplinar Luna” capté la atencion y la curiosidad
Rett “La princesa sin palabras” ha (Sarén), ambos en Cantabria. En de los mas chiquitines, que que-
formado parte de las actividades forma de cuentacuentos, la logo- daron fascinados por la historia. ;:h_ -

La Delegacion de Cantabria, recibi6 la
feliz noticia por parte del Centro de
Educacion de Personas Adultas de
Santander (CEPA) de que “Relatos
con causa” formara parte de los libros
de texto que se estudiaran en este
centro en sus clases de Lengua y Li-
teratura durante el presente curso
2018-2019, lo cual contribuye de una
hermosa manera a extender la visibi-
lidad del sindrome de Rett. Ademas,
tuvimos la oportunidad de realizar en
esa institucion una entranable pre-
sentacién del libro de la mano de su
director Mario Crespo.

Zaragoza

Nuestra Delegada en Zaragoza, Fina
Roselld, se reunid con el genetista Fe-
liciano Ramos, para intercambiar in-
formacién e impresiones sobre el
sindrome Rett en la Facultad de Me-
dicina en Zaragoza.
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Un Ano en Emociones

Hnero

El club de rugby EI Salvador, en
Valladolid, de la mano de su Di-
rectiva y de Maria Moran, destind
la recaudacion del “XIV Torneo
Internacional de Invierno de Es-
cuelas de Rugby INVI ‘18” a favor
de la AESR. Un evento deportivo
al que acudieron equipos de
rugby con nifios venidos de toda
Espafia que se inician en este
bello deporte cargado de valores.

Hebrero

Promovido por la asociacién so-
ciocultural The Art Factory Inc.,
dedicada al arte como medio de
inclusién social, la Delegacion de
Cantabria present6 en la libreria
“Menosdiez” de Madrid el libro de
la AESR a favor del sindrome de
Rett “Relatos con causa”.

Nuestra delegada en Zaragoza,
recibié en nombre de la AESR la
donacion de la “Campafia Solida-
ria para Fomentar la Inclusion” en
la que participaron el Cuerpo Na-
cional de Policia de Aragon, la
Unidad Canina del Cuerpo Na-
cional de Policia de Zaragozay la
Residencia Canina Dog Garden
de esa misma ciudad.
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En Madrid y dentro del programa de activida-
des culturales promovido por el CMU Juan
XXIIl Roncalli, nuestra socia Blanca Beltran
tuvo la oportunidad de hablar en nombre de la
AESR sobre sindrome de Rett y lo que supone
padecer, convivir y tratar con personas que pa-
decen esta enfermedad. Estos encuentros se
integraron dentro de una campana de sensibi-
lizacion promovida por la Fundacion El Buen
Samaritano.

En Canals, Valencia, la escuela de baile Club
Circo y Danza Fantasi realizd una espectacu-
lar actuacion benéfica llena de carifio y de
color. La pequefia Ainhoa y sus papas, hicieron
llegar la recaudacion de este evento a la Aso-
ciacion Espafola de Sindrome de Rett para
contribuir a la investigacion de la enfermedad
a través del fondo FinRett.

El colegio Carmen Conde de Alcorcon (Madrid),
celebro el 30 de enero el Diade la Paz y de la No
Violencia con una marcha solidaria, ademas,
estos pequenos escolares mostraron su lado mas
solidario donando a la AESR la recaudacién de
esta iniciativa haciéndonos protagonistas de su
lema “Nos movemos por ti".

El Comité de la Solidaridad de Porcuna, en la
persona de su alcalde, entregd a la Asociacion
Espafola de Sindrome de Rett la recaudacion
del evento solidario celebrado en el Teatro
Maria Bellido de esa localidad en el que se
presentd el documental Linea de Meta y el
libro Relatos con causa

Nuestra Trabajadora Social estuvo presente en
la celebracion del dia mundial de las EERR en
Valencia.
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Marzo

Nuestra Delegacion en Asturias parti-
cipd en la manifestacion por la mejora
del servicio de neuropediatria en el
Hospital Universitario Central de Astu-
rias (HUCA).

El 11 de marzo se disputd la “Perime-
Trail Rett” Serra Vernissa en Xativa (Va-
lencia). En esta edicion, la AESR tuvo
la oportunidad de estar presente mos-
trando nuestro apoyo a esta carreray a
Su organizacion siempre solidaria con la
Asociacion Espanola de Sindrome de
Rett. Gracias a Vanesa y Paco, padres
de Ainhoa, por su valiosa colaboracion.

La “IV Master Classes Cycle” en el CDO
Covaresa de Valladolid sumé una vez
mas un evento extraordinario. Son cua-
tro los afos consecutivos en los que
esta iniciativa se ha convertido en un
enorme ejemplo de participacion, visibi-
lidad y carifio hacia nuestra causa.

Visibilidad, divulgacion y difusion Rett
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Mayo

Desde la AESR, agradecemos a
Pablo Martinez y a la Federacién
Nacional de Fisioculturismo y Fit-
ness (FNFF) contar con nosotros
en la Copa de Valencia y destinar
parte de cada entrada a la inves-
tigacion de esta enfermedad.

Nuestro reconocimiento al Ayun-
tamiento de Xativa por su deci-
dida colaboracién y por ceder el
Gran Teatro de la ciudad para
este evento tan especial y lleno
de fuerza.

La Delegacion de Cantabria es-
tuvo presente en El Colegio Ca-
lasanz Escolapios de Santander
que nos abrid, un aho mas, sus
puertas en una fantastica jornada
escolar solidaria donde las enfer-
medades raras se hicieron visi-
bles ante numeroso publico.
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; campeones de la liga en la temporada
97/98, se realizd la entrega del cheque
con la donacion del torneo INVI’18 en

un ambiente de homenaje y carifo.
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Con motivo del “Dia Internacional del
Libro”, el sindrome de Rett estuvo pre-
sente a través del libro Relatos con Causa
en el CEIP Angel Lépez Salazar y el IES
Andrés de Vandelvira, ambos en Baeza
(Jaén). Este evento, ademas de contribuir
a la visibilidad, fue una estupenda excusa
para que pudieran reencontrarse algunas
familias disfrutando de unas agradables
horas juntas.
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Junio

La Delegacion de Asturias estuvo
presente en la Gala Solidaria or-
ganizada por la Real Cofradia
Nuestra Sefora de la Soledad y
de la Santa Vera Cruz a favor de
la AESR en el hotel NH Palacio
de Avilés. Una noche memorable
llena de musica, regalos y mucho
carifo.

Las alumnas de los cursos de Pi-
lates del Centro de la Mujer de Al-
meria y su magnifica profesora
Estela del Mar, junto a nuestra
delegada en Almeria, mostraron
su solidaridad y apoyo a la AESR.

La delegacion de Asturias orga-
nizé una comida solidaria a favor
de la AESR con la presencia y
actuacién del cantante local Miro.
Ademas, aprovecharon para ce-
lebrar el cumpleafnos de la pre-
ciosa Sofia.

Gracias al equipo cicloturista
Ruta 66 de Jerez de la Frontera
(Cadiz) por colaborar con nos-
otros y difundir el sindrome de
Rett. Con pequenos detalles se
construyen grandes suefos.

Julio

Nuestras amigas de Valladolid
han realizado el Camino de San-
tiago haciendo visible el sin-
drome de Rett. jGracias!

Se celebr6 el “Arena Handball
Tour” y nuestras amigas de Valla-
dolid decidieron formar equipo
vistiendo nuestras camisetas.

Con esta magia, nuestras amigas
de Madrid, llegaron este ano a Fi-
nisterre donde casi tocaron el fin
del mundo. Con ellas llegb tam-
bién el Sindrome de Rett.
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Gracias a todos los que formais
parte de la Asociacién Las Enci-
nas de Sardon de Duero, al al-
calde, a la gente de este
pequeio pueblo por su hospitali-
dad y a aquellas personas ami-
gas que nos acercaron a esta
accion de ayuda y solidaridad.

Gracias a Maite Lépez Postigo, a
su extraordinaria familia y a toda
la organizacion que conforma el
Concurso de Ollas Ferroviarias
en Villanueva de la Nia (Canta-
bria) por dedicarlo a la AESR y
por hacer de este sabroso evento
una ventana a la visibilidad de
nuestra enfermedad.
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Agosto

Agradecemos al Pueblo de To-
rralba de Ribota (Zaragoza), al al-
calde y a la familia de Erika por la
colaboracion y el carifid que de-
muestran todos los afios con la
Asociacion Espafola del Sin-
drome de Rett.

El 25 de agosto se corri6 por el
Sindrome de Rett en Villanueva
de Avila. Nuestro agradecimiento
a su ayuntamiento, al alcalde
Julio Sanchez, a cada vecino y
personas que se acercaron de
distintos puntos para participar vy,
sobre todo, a Juan Luis Mata
“Jolo” y su familia por hacer posi-
ble esta carrera.

AMBAR
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Septiembre

Este afo se celebré la | Marcha So-
lidaria a favor de nuestra asociacion
en la localidad de Belchite (Zara-
goza), pueblo de Lucia. Agradecer a
la Asociacidn Interpefas Belchite y
en especial a la peha Zentro 3 Q por
esta iniciativa y por la gran acogida
que tuvimos.

La Guarderia Trompita de Arroyo de
la Encomienda, Valladolid, colaboré
con nuestra asociacion a través de
un mercadillo solidario. Gracias a
todos los que colaborasteis y gra-
cias a nuestra anfitriona, Maria,
nuestra chica Rett y tia de la pe-
quena Sara que acude a esta guar-
deria.

En septiembre se celebraron dos
bodas, una en Cantabria y otra en
Badajoz. Ambas decidieron colabo-
rar con la AESR. Pensaron que la
mejor manera de festejar su boda
entre risas, emociones y abrazos,
era compartir con todos la alegria de
un gesto solidario.
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Octubre

Asistimos a la entrega de pre-
mios MAS (Mujeres a Seguir) en
el auditorio del Banco de Santan-
der en Madrid, donde una de las
nominadas era Marian Mellén, in-
vestigadora Rett y miembro del
Comité Cientifico de FinRett.

Noviembre

En Bacares, Almeria, tuvo lugar
un encuentro de aficionados a
la moto trail con un sorteo be-
néfico organizado entre los par-
ticipantes y los clubs Motos
Trail Murcia, Club Trail Andalu-
cia y C.D Sector Trail Almeria,
en beneficio de dos asociacio-
nes, entre ellas, la Asociacion
Espafiola de Sindrome de Rett.
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Diciembre

El Centro Cultural Alborada, con
su alumnado de Igollo y Caci-
cedo (Cantabria), celebro su tra-
dicional funcion benéfica de
diciembre con teatro, musica y
danza. En este afio tan especial
en el que celebraban su 40 ani-
versario, decidieron donar su re-
caudacion a la Asociaciéon
Espafola de Sindrome de Rett.

Nuestra Delegacién de Madrid,
estuvo presente en el mercadi-
llo solidario de AXA. Combati-
mos el frio con una sonrisa y el
carino de los asistentes hacia
nuestra causa. El afio que
viene, nos pondremos al sol !!

66

Visibilidad, divulgacion y difusion Rett

entRettodos

La AESR estuvo repre-
sentada por Ndaria
Lopez Ruiz en la cele-
bracién navidefia or-
ganizada por la
Asociacién de Vecinos
de Liencres (Canta-
bria). Una tarde inolvi-
dable.

Acaba diciembre y ce-
lebramos en la sede de
la delegacion en Ma-
drid de la AESR nues-
tra pequena fiesta de
Navidad. Las alumnas
de musicoterapia con
sus papas y la profe,
Elena, disfrutaron de lo
lindo con los villanci-
cos, los dulces, y el am-
biente navideno.
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El que quiera, que me siga

Por Marcos Garcia Santonja.
Periodista y hermano de
Paula Garcia Santonja, de 16
anos que nos dejo el viernes
16 de febrero de 2018. DEP.

Paula escuchaba esta cancién
(Moon River) muchas mananas
cuando su papa le daba el desa-
yuno. Podia ser esta, que es muy
bonita, o cualquier otra. El unico
objetivo era hacerle sonreir. Han
sido 16 anos sacandole sonrisas.

Ella nos lo ponia muy féacil. A los
mas cercanos y a cualquiera que
le diera amor. Es que era la per-
sona mas agradecida del mundo.
Nunca echamos en falta una pa-
labra por su parte. Todo nos lo
decia con su mirada. O con cual-
quier parte de su rostro que pu-
diera mover.

A veces dudabamos, sobre todo
cuando ella estaba més afectada
por su enfermedad: “; Pensara la
gente que es una amargada, una
nifa infeliz?”. Nadie que cono-
ciera a Paula lo mas minimo
puede dudar de que esto no es
asi. Ha sido la nifia mas feliz del
mundo con lo que tenia. Y aqui
viene la gran ensenanza.

Cuando yo era pequefio le dije a
mi madre: “Qué suerte ha tenido
Paula de estar en nuestra fami-
lia”. Muchos afos después no me
cabe la duda de que esto es tal
cual. Paula y yo tenemos una fa-
milia que nos lo ha dado todo. Lo
que somos se lo debemos a
ellos.

Pero a dia de hoy tengo otra cer-
teza: Lo que yo de pequefio no
sabia era que los verdaderos
afortunados eramos nosotros.
Paula nos ha cambiado la vida
para bien. Nos ha hecho mas hu-
manos, mas empaticos, mas so-
lidarios. Y, sobre todo, nos ha
ensefiado a disfrutar de la vida.
Si una nifia enferma se ha afe-
rrado de tal manera a este
mundo, créanme, es porque me-
rece la pena vivir. Ella quiso vivir
porgue vivié con amor. Aprenda-
mos a vivir con plenitud por ella.

Paula fue feliz con sus canciones,
con los arboles, con programas de
television que nos tragabamos por
ella. Disfrutd de los masajes de
Maribel, de los bafios en la piscina
con su mama, de las bromas de
su abuelo y de las comidas de su
yaya. Ella sabia que toda su fami-
lia la amaba. Toda. Por eso, y esto
es otra leccion, cuando ella se dio
cuenta de que su maltratado cuer-
pecito ya no podia disfrutar ni de
lo mas minimo de esa vida, dejé

de luchar. Estaba de acuerdo con
nosotros, eso no merecia la pena.
No conozco a nadie mas lucha-
dora que ella, pero el sufrimiento
sin sentido es algo que ella no
queria. Ha sido muy sabia.

Paula nos ha hecho combativos.
En este pais un nifio que nace en-
fermo esta vendido. Depende de
nacer en una familia u otra que su
calidad de vida sea mayor o
menor. Paula ha conseguido que
peleemos para que las personas
con discapacidad puedan vivir una
vida que merece la pena.

Paula ha vivido una vida que me-
rece la pena gracias al amor de
todos. Pero, sobre todo, al tra-
bajo y la lucha incansable de sus
padres. Tiene los mejores padres
del mundo. Los tengo. Han pele-
ado, se han vaciado y han puesto
por delante siempre a sus hijos
antes que a cualquier otra cosa.
Han sido generosos hasta en el
adios. Por eso, yo solo queria pe-
diros una cosa. Yo, voy a aplaudir
a Paula y a mis padres. El que
quiera, me puede seguir.
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Por Leticia Barreda Zayas.

Como hermana que soy de una
persona con sindrome de Rett,
en la AESR me piden que escriba
un articulo sobre los hermanos
en las familias Rett.

Hasta que no me ha tocado escri-
bir sobre este tema no he caido en
la cuenta de lo dificil que me re-
sulta describir mis sentimientos
hacia él. Tan dificil que he buscado
articulos por internet que pudieran
darme las claves para poner mis
ideas en orden y cual ha sido mi
sorpresa al ver la escasa literatura
que hay al respecto.

Los pocos articulos de psicélo-
gos que he encontrado hablan de
celos, de sentimiento de aban-
dono, sensacién de culpa por la
enfermedad del hermano. Sin
embargo nunca he sentido nada
de lo que en ellos se describe.

Cuando era muy pequena yo creia
que en todas las familias habia un
nino como mi hermana y por tanto
no veia nada raro en ello, lo acep-
taba con absoluta naturalidad. Era
totalmente consciente de que mi
hermana sufria una discapacidad
grave pero no lo vivia como una si-
tuacion dramatica.

Mis padres discutian a me-
nudo....eso si me dolia, sobre
todo porque cada discusion siem-
pre acababa con el llanto incon-
solable de mi madre.

Quizas si me hubieran explicado
la razén de las discusiones, la so-
brecarga que sufrian en compa-
racion con el resto de las familias,
el agotamiento por las noches en

Hermanos en el SR

vela y la constante preocupacion
por la salud de Ana, hubiera en-
tendido que era lo que estaba
ocurriendo.

Los padres suelen intentar, y digo
intentar porque resulta imposible
lograrlo, dejar al margen del pro-
blema a los otros hijos para sal-
vaguardarlos del drama que ellos
mismos estan viviendo pero,
esto, lejos de ayudar a los hijos,
les produce mas confusion.

Por muy pequefio que sea un
nino, es mejor explicarle el porqué
de las situaciones que dejar que
€l mismo llegue a unas conclusio-
nes que pueden ser errbneas.

El victimismo silencioso, aunque
comprensible, puede dafar la au-
toestima de los hermanos, que al
no tener suficiente informacion,
pueden culparse de la infelicidad
de sus padres. La naturalidad en la
comunicacion con los hijos es la
forma mas saludable de manejar la
situacién. El orgullo de la supera-
cién de los problemas del dia a dia
y el aprendizaje que se obtiene de
la experiencia de vivir en una fami-

lia con un hermano con sindrome
de Rett seran refuerzos suficientes
para que el nifo crezca feliz consi-
derandose como parte de un grupo
familiar unido que trabaja en
equipo.

Hace ya casi cuatro afos, en un
congreso de sindrome de Rett en
Roma al que tuve la suerte de
asistir, me entristecié ver como
todos los asistentes abandona-
ban las sala cuando comenzé
una charla acerca del tema de los
hermanos. Mas adelante com-
prendi que los padres ya tenian
bastante con el problema de uno
de sus hijos para tener que en-
frentarse a uno mas.

Los padres piensan que los hijos
sanos pueden salir adelante sin
demasiadas atenciones y por
regla general es asi !!! Siemprey
cuando se les explique la pode-
rosa razobn que les mantiene tan
ocupados.

Cbmo sucede siempre la infor-
macién y la comunicacién resul-
tan imprescindibles a la hora de
solucionar problemas.
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El CDKLS

TRASTORNO POR
DEFICIENCIA DE
CDKL5
DIAGNOSTICADO
COMO

RETT ATIPICO

Por Muntsa Minguell
Vicepresidenta AACDKL5
Madre de Clara.

El sindrome de Rett clasico pre-
senta mutaciones en el gen
MECP2 y son en numero la ma-
yoria de los casos diagnostica-
dos, sin embargo existen algunos
afectados que han sido diagnos-
ticados como sindrome de Rett
atipico.

El sindrome de Rett atipico (RTT
atipico) es un trastorno del neu-
rodesarrollo que se diagnostica
cuando un nifio presenta un sin-
drome similar a Rett, pero no
cumple todos los criterios de
diagnéstico del sindrome de Rett
clasico.

Se han definido varias subvarian-
tes del RTT atipico y entre ellas
la variante segun el tipo de crisis
de aparicién temprana, primeros
dias o meses de vida, con des-
arrollo posterior de rasgos RTT .

Esta variante est4 causada por
mutaciones en el gen CDKL5. En
otras variantes de RTT atipico
pueden haber otros genes impli-
cados como el FOXG1 o NTNGH1.

¢{QUE ES EL TRASTORNO
CDKL5?

El trastorno CDKL5 es una enfer-
medad genética rara ligada al
cromosoma X caracterizada por
epilepsia precoz en muchos
casos farmaco-resistente vy re-
traso severo en el desarrollo re-
sultado de la mutacion del gen
CDKL5 (CYCLIN DEPENDENT
KINASSE_LIKE 5).

La mutacion hace que la proteina
CDKLS5 (la que escribe este gen)
no funcione, la afectacion es, por
tanto causada por deficiencia de
CDKLS.

Sabemos que afecta a 1 de entre
40000-50000 nacidos. En cuanto
a su clinica los afectados tienen
muchas similitudes con el Rett
clasico.

ASOCIACION AFECTADOS
CDKLS5.

La Asociacion Afectados CDKL5
es una organizacion sin animo de
lucro constituida en 2014 por pa-
dres y familiares de pacientes
afectados de dicho trastorno. Es
de ambito nacional.

Entre sus objetivos basicos pre-
tendemos dar visibilidad del tras-
torno. Obtener y gestionar
recursos para proporcionar me-
jora y calidad de vida a las per-
sonas afectadas y sus familias.
Promover encuentros entre fami-
lias y especialistas e investigado-
res. Apoyar, cooperar y participar
en programas de investigacion a
nivel nacional e internacional.

Actualmente son 18 las familias
asociadas. Lo que supone practi-
camente el 70% de los casos que
conocemos en Esparfa de afec-
tados del trastorno CDKL5.

El 90% de los afectados asocia-
dos son nifias y el resto, 10%,
ninos. El hecho de conocer tan
pocos casos diagnosticados nos
hace ser mucho mas vulnerables
como enfermedad rara.

Falta de informacion del tras-
torno, deteccién tardia de nuevos
casos, protocolos a seguir a nivel
clinico en nuevos casos, falta de
hospitales de referencia, falta de
investigacion en el ambito nacio-
nal.

Por todo ello nos parece funda-
mental el hecho de existir como
asociacion para poder divulgar el
trastorno CDKL5 y su principal
sintoma, la epilepsia precoz. Un
diagnostico diferencial temprano
del CDKLS5 es esencial.

Queremos recibir a los nuevos
diagnosticados ofreciendo nues-
tra experiencia conocimientosy
por supuesto nuestro apoyo,
comprension y acogida.
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A su vez es fundamental para la
Asociacién estar en contacto
con la evolucién de la investiga-
cion a nivel internacional y ser
miembro de CDKL5 ALLIANCE
cuyo maximo objetivo es crear
una base de datos internacional
y la cooperacion entre equipo
médico y familias.

También estamos en contacto
con LOULOU FOUNDATION, de-
dicada a financiar a nivel interna-
cional proyectos de investigacion
y desarrollo de terapias para el
trastorno por deficiencia CDKL5 .

Il ENCUENTRO DE FAMILIAS
ASOCIACION DE AFECTADOS
CDKLS5.

El pasado 13 de Octubre de 2018
se celebr6 en Madrid en las de-
pendencias amablemente cedi-
das por la Fundaciéon Once, c/
Sebastian Herrera, el lll Encuen-
tro de Familias de la Asociacion
de Afectados CDKLS5.

Fue una Jornada intensa donde
pudimos de nuevo poner encima
la mesa todos aquellos temas
gue mas nos preocupan como
padres y madres de afectados.

Después de recibir a los asisten-
tes y contar con la ayuda del vo-
luntariado de la Asociaciéon Acafi
para asistir a nuestros afectados,
se realizd un breve andlisis y va-
loracion de la Asociacién por
parte de la nueva presidenta
AACDKLS5 Sra. Dia. Patricia Gil.

El bloque matinal de la Jornada
se dedico primordialmente a la in-
vestigacion, coordinacion inter-
nacional y ensayos clinicos

BALANCE DEL CONGRESO IN-
TERNACIONAL DENVER 2018.

Una importante lista de empresas
farmacéuticas habia contribuido
a cubrir los gastos de las confe-
rencias que se llevaron a cabo en
Denver. Un total de doce empre-

sas quisieron ayudar a la comu-
nidad de pacientes a reunirse y
estuvieron presentes en las con-
ferencias junto con médicos, in-
vestigadores y familias.

Las investigaciones nos llevan a
la conclusion de que la proteina
CDKLS5 es esencial para las neu-
ronas y probablemente la prote-
ina CDKL5 controla a otras
proteinas que son importantes
para la comunicacién entre neu-
ronas. Cuando hay deficiencia
son muchas las proteinas que no
funcionan bien.

Como consecuencia de la falta
de CDKLS5, el equilibrio normal de
actividades de las neuronas en el
cerebro esta alterado y como re-
sultado hay problemas graves de
desarrollo neuroldgico y epilepsia
muy agresiva.

En el Congreso se informo sobre
los tratamientos que se estan
desarrollando.
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En primer lugar destacariamos
los farmacos sintomaticos, es
decir intentar llevar a cabo es-
tudios clinicos a partir de far-
macos que ya se estan
probando para otras enferme-
dades raras con problemas de
desarrollo neuroldgico y epilep-
sia. Se hablé de diferentes far-
macos que muy pronto se van a
estudiar. tanto en EEUU como
en Europa. El mas avanzado
Ganaxolone (Marinus). Tam-
bién se habld de los farmacos
OV935 (Ovid Therapeutics) y
Ataluren con estudios de menor
envergadura.

En el Congreso se habld de
otras alternativas como las te-
rapias de reemplazo de prote-
ina. Amicus Therapeutics esta
trabajando en ello. La dificul-
tad estd en hacer llegar la
proteina al cerebro. Otra posi-
bilidad es la terapia génica
usando un virus para hacer
llegar un gen terapeutico sano
en este caso CDKL5, e in-
cluso se habl6 en el caso de
las nifias de la reactivacion de
la copia CDKL5 inactiva, aun-
que la dificultad radica en re-
activar tan solo el gen CDKL5
y no el resto de los genes del
segundo cromosoma X.

ALIANCE INTERNATIONAL

Durante el Encuentro tuvimos la
oportunidad de poder realizar un
Skype con un miembro de la
Aliance International.

El Sr. Antonino miembro de la
Aliance y de la Asociacion Ita-
liana CDKL5 Insieme Verso la
Cura, nos supo transmitir el espi-
ritu de la Aliance; la cooperacién
Internacional entre médicos y las
familias de pacientes afectados.

Para alcanzar este objetivo se
esta creando la base de datos in-
ternacional de la alianza CDKL5
que busca participacion y aporta-
cion de datos tanto médica como
de pacientes.

LOU LOU FOUNDATION

Hablar de investigacion es hablar
de Loulou Foundation. Es una
Fundacién sin animo de lucro con
sede en el Reino Unido dedicada
a avanzar en la investigacion y
desarrollo de las terapias para el
trastorno por deficiencia CDKLS5.

La Fundacion ha financiado im-
portantes proyectos en universi-
dades lideres en EEUU vy
Europa. A su vez realiza anual-

mente un Forum. Este afno se re-
alizé en Londres el pasado Octu-
bre 2018.

En nuestra Jornada tuvimos la
gran oportunidad de contactar via
Skype con el equipo de investiga-
cion MRC PPU de la University of
Dundee en Scotland, equipo finan-
ciado por la Fundacion Lou lou.

Mantuvimos una conversacion via
Skype con el Dr. lvan Mufioz

Tuvimos el placer de poder con-
tactar con el investigador catalan
Ivan Mufoz, investigador en Uni-
versity of Dundee, Scotland y
miembro del equipo que recien-
temente ha publicado sus investi-
gaciones sobre “Primeras pistas
sobre los roles fisiologicos y la re-
gulacion de la quinasa CDKL5
mutada en el trastorno CDKL5”.
Su principal objetivo estudiar la
funcién que desempefia CDKL5
en la célula y con ello ayudar a
entender el papel de CDKL5 en
el trastorno.

Tuvimos la ocasién de poder ha-
blar con la Dra. Judit Armstrong y
su proyecto “Busqueda de nue-
vos biomarcadores de prondstico
y dianas terapéuticas”.

Desafortunadamente el proyecto
sigue a la espera de una resolu-
cion definitiva sobre su financia-
cion por parte del ministerio.

No obstante ya se han recogido
tres muestras CDKL5 con fibro-
blastos establecidos. La idea es
estudiar la via en que tanto parti-
cipan CDKL5 como MECP2 y
FOXG1 porque todos ellos com-
parten clinicas parecidas que se
cree estan implicados en la
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Relevancia de identificar sustratos de CDKL5

Estimulo

Proteina
(Sustrato)

roteina

(fosfo-sustrato)

Si podemos identificar sustratos de CDKL5 podremos entender meior su funcion

en el cerebro

Y tendriamos una forma de monitorizar su actividad dentro de las células

Podriamos simplemente mirar la fosforilacion de los sustratos

Podriamos decidir qaue sustratos son mas relevantes para la enfermedad

Podriamos buscar maneras de contrarestar defectos en esta fosforilacion

Podriamos monitorizar la efectividad de diferentes tipos de terapias

D loulou

misma via. Seguiremos como
asociacion confiando en el pro-
yecto de investigacion y traslada-
mos nuestro apoyo a la Dra. Judit
Armstrong y su equipo de investi-
gacion. Agradecidos.

La Jornada se complet6 con una
mesa redonda sobre la importan-
cia del asociacionismo tanto en el
ambito estatal a pesar de los

pocos casos registrados como
en el ambito internacional. A su
vez se hizo balance del afio de la
Asociacion AACDKLS5.

Nos gustaria agradecer a Fun-
dacion Once por cedernos sus
instalaciones, Asociacién Acafi
voluntariado coordinado por
Carlos Voladero y finalmente a
La Asociacién Espariola del Sin-

drome de Rett (AESR) y perso-
nalmente a su presidenta Yo-
landa Cordn por animarnos a
difundir y dar visibilidad a la exis-
tencia del trastorno por deficen-
cia CDKL5 diagnosticado como
Rett atipico. Muchas gracias y un
cordial saludo a todos los miem-
bros de la Asociacién Espafola
del sindrome de Rett.
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La Situacion de la
Atencion Temprana en

Espana

Por Carmen Alemany Pana-
dero. Periodista

Cuando una familia espera un
bebé, los padres suelen tener en
su mente muchos suefios e ilu-
siones. Durante el embarazo, la
pareja imagina cOmo sera su hija
o hijo, y muchas veces albergan
expectativas sobre el futuro.
Desde cémo le van a educar, qué
tipo de colegio les gustaria para
él/ella, en qué valores quieren
formarle, hasta si estudiara en la
universidad.

La llegada de un bebé diferente a
lo esperado puede suponer un
duro golpe para muchas familias.
Los padres tienen que asumir
que algunas de las ilusiones que
albergaban puede que no se
cumplan, o no del modo que es-
peraban. Y por tanto, se inicia un
proceso de duelo. Duelo por la
pérdida del nifio ideal que espe-
raban y la llegada de un nifio real
con necesidades especiales.

En el CSS he atendido a muchas
familias con hijos con discapaci-
dad. Casi todas lamentan que el
coste de las terapias es muy ele-
vado y no siempre esta cubierto
por la sanidad publica y la Aten-
cion Temprana tiene larguisimas
listas de espera (de afios). Mu-
chos de nuestros usuarios meno-
res no reciben las terapias de
logopedia, fisioterapia o terapia
ocupacional que precisan. La

Plataforma por la Atencién Tem-
pranay los Derechos de la Infan-
cia con Diversidad Funcional
(PATDI) denuncia que hay listas
de espera de hasta tres afios en
algunas Comunidades Autono-
mas para las terapias publicas
(por ejemplo, en Madrid). El pago
de terapias privadas puede cos-
tar varios cientos de euros al
mes, dinero del que muchas fa-
milias no disponen.

En algunas Comunidades no
existe atencion temprana gratuita
(por ejemplo, en Canarias). Otros
ninos consiguen recibir terapias
pero pierden el derecho al cum-
plir los 6 afnos, o los 3 afos en al-
gunas Comunidades, pese a la
permanencia de la necesidad.

En muchos casos, esto supone el
agravamiento de la discapacidad
y el desarrollo de limitaciones
irreversibles.

En la web Autismo Diario indican
que un nifo con autismo necesita
30 horas de intervencién sema-
nales cuyo coste asciende a
1.800-3.000 € mensuales. Las
terapias publicas no cubren ese
numero de horas, y en algunas
comunidades autébnomas no
existen.

Tampoco es facil el acceso a los
apoyos necesarios en los cole-
gios. En muchos centros, el ac-
ceso a los maestros especialistas

de Pedagogia Terapéutica (PT) y
de Audicién y Lenguaje (AL) se
encuentra muy limitado. No todos
los nifios tienen acceso (algunos
de nuestros usuarios con disca-
pacidad no lo tenian, bajo diver-
sos pretextos), y los que tienen
acceso, disponen de un tiempo li-
mitado de atencién. El resto del
tiempo lo pasan en el aula ordi-
naria, en muchos casos sin
apoyo y con maestros muy rea-
cios a realizar adaptaciones cu-
rriculares. En ocasiones, los
Equipos de Orientacion y Evalua-
cion Pedagogica (EOEP) tardan
mas de un afo en realizar una
evaluacion, por falta de personal
y recursos. Algunos nifios no son
evaluados, ya que se endurecen
los requisitos para acceder, por la
falta de recursos. Los recortes en
educacion han causado estragos
en la poblacidbn mas vulnerable,
los ninos con Necesidades Edu-
cativas Especiales (NEE), que al
ser ademas un colectivo minori-
tario, son invisibles.

El nifo/a queda muchas veces a
merced de la buena voluntad del
centro educativo o del maestro
correspondiente. Y aunque exis-
ten sin duda maestros vocacio-
nales que quieren ayudar, estas
familias me han narrado numero-
sas historias de discriminacion,
de colegios concertados que
quieren “quitarse de encima” a
este alumnado, y llevan a cabo
tretas de todo tipo: excluir al nifio
del comedor alegando no poder
atenderle, excluirle de excursio-
nes y salidas, llamar reiteradas
veces a los padres durante la jor-
nada escolar, obligadndoles a acu-
dir al colegio con urgencia
(impidiendo asi a las madres tra-
bajar), o insistir a los padres para
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que trasladen al nifio a otro cen-
tro con la amenaza (velada o no
tan velada) de que no van a
poder atenderle y el menor va a
pagar las consecuencias (va a
estar desatendido).

Finalmente, las familias terminan
cediendo para que su hijo no
sufra desplantes, discriminacion
o desatencion. Suelen terminar
trasladandoles a un centro pu-
blico, donde los recortes han aca-
bado con la inclusion por falta de
recursos (como veiamos en el
parrafo anterior). Esta odisea ter-
mina en muchos casos con los
nifos/as escolarizados en Cen-
tros de Educacion Especial.

Estas familias se encuentran con
un cumulo de dificultades cuando
van a solicitar unos recursos im-
prescindibles para sus hijos. Fal-
tan recursos para la intervencion
educativa, psicopedagogica, lo-
gopédica, terapéutica, rehabilita-
dora e integradora.

Faltan recursos en el sistema
educativo y en la red de Centros
de Atenciébn Temprana. Todas
nuestras familias usuarias care-
cen de recursos economicos
para cubrir el elevado coste de
las terapias de sus hijos.

Existen algunas ayudas econé-
micas, pero no son suficientes
para cubrir los elevados costes
de las terapias. En la Seguridad
Social se puede solicitar la pres-
tacidon por hijo a cargo, cuya
cuantia es de 1.000 € anuales.
Teniendo en cuenta los elevados
precios de la intervencion profe-
sional privada (que puede ascen-
der a 2.500 € mensuales), esta
ayuda no es suficiente para las

necesidades de estas familias.
También se puede solicitar la
beca del MECD para alumnos
con necesidades especificas de
apoyo educativo, que se convoca
anualmente.

Existen asimismo deducciones
fiscales por adecuacion de vi-
vienda y para adquisicion de ve-
hiculos adaptados, y las
prestaciones de la Ley de De-
pendencia. Pero todas estas ayu-
das tienen alcances y cuantias
limitadas.

Algunas entidades sin animo de
lucro tratan de paliar esta situa-
cion. El problema es que estas
entidades dependen de subven-
ciones, que también se han visto
reducidas por la crisis.

Algunas entidades han tenido que
aumentar el coste de sus servicios,
anteriormente subvencionados. Y
muchas familias han dejado de
poder pagar los nuevos precios.
Pese a todo, algunas entidades lu-
chan por becar los tratamientos de
aquellos nifios/as cuyas familias no
pueden pagarlos.

La Fundacion Judy Sharp en Ma-
drid dispone de becas para cubrir
(dentro de sus posibilidades) los
tratamientos a nifios de familias
en riesgo de exclusion y que
acrediten su situacion econé-
mica.

La asociacion Campeones re-
cauda fondos para financiar los
tratamientos de nifios con diver-
sidad funcional.

La Fundacion Acavall, en Valen-
cia, organiza una carrera anual
denominada Corre para cambiar

el mundo, en la que busca em-
presas patrocinadoras. Con el di-
nero obtenido se cubren los
costes de las terapias de varios
nifos de familias en situacion vul-
nerable.

La Fundacién Cadete, en Madrid,
concede 150 becas anuales para
financiar tratamientos a menores
con discapacidad. Apoyan las te-
rapias de los nifios/as en 54 cen-
tros de 13 provincias espafiolas.
Down Madrid dispone de becas
para los usuarios de los servicios
que no dispongan de otras ayu-
das y cuya renta per capita no
supere una determinada canti-
dad.

A pesar de la utilidad de estas ini-
ciativas, y de la buena voluntad
de sus organizadores, resultan
insuficientes para paliar la grave
situacion de estas nifias y nifos.
Su desarrollo y el nivel de capa-
cidades que logren alcanzar de-
pende de unas terapias que no
reciben y que no pueden costear.

La Administracién tiene la obliga-
cion de garantizar el acceso de
los nifos/as a las terapias, en vir-
tud de las obligaciones contrai-
das por Espafna al ratificar las
convenciones internacionales de
los Derechos del Nifio y de los
Derechos de las Personas con
Discapacidad.

Las terapias no pueden depender
de iniciativas benéficas. Son un
derecho del menor con discapa-
cidad, como lo es el acceso a la
sanidad publica, que debe ser
garantizado por la Administracion
a través de recursos y servicios
con una financiacién suficiente.
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