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DESTACADAS

2019 ha sido un afno fructifero, con algunos
logros de gran relevancia para las perso-
nas con sindrome de Rett y sus familias. A
continuacion os dejamos las noticias mas
destacadas.

<



CREACION DE UNA UNIDAD
MULTIDISCIPLINAR PARA
EL SINDROME DERETT

Desde este pasado mes de diciem-
bre ya se puede pedir cita en la Uni-
dad de Atencion Multidisciplinar
Pediatrica para afectados Rett de
todo el pais.

Esta iniciativa, que partié tras un
contacto inicial por parte de varias
familias afectadas con el Hospi-
tal Infantil Universitario Nifio Jesus
(HIUNJ), hospital publico y pediatri-
co de referencia en la Comunidad
de Madrid, se ha convertido en uno

de los objetivos principales de la
AESR.

Tras muchos meses de trabajo vy
reuniones se ha conseguido que
un equipo médico se involucrara
en la creacién de esta unidad que
englobarad desde la atencién multi-
disciplinar hasta una conexion con
los distintos centros que atiendan al
paciente. Asimismo, se ha elabora-
do un Protocolo de Atencion Mul-
tidisciplinar extensible a cualquier

otro hospital de la geografia espa-
fiola que quiera llevar a cabo esta
iniciativa de implantacion.

Este protocolo se complementa
con unas lineas de investigacion
iniciales cuyo objetivo es ampliar
el conocimiento sobre varios de los
multiples sintomas presentes en la
enfermedad. Con esto se pretende
ser mas eficaces en el abordaje de
la clinica de esta compleja enferme-
dady avanzar en su tratamiento.



https://rett.es/sindrome-de-rett/centros-rett-en-espana/
https://rett.es/sindrome-de-rett/centros-rett-en-espana/
https://rett.es/sindrome-de-rett/centros-rett-en-espana/

1* CONVOCATORIA
DEAYUDASA LA
INVESTIGACION
DE FINRETT

El objetivo de esta convocatoria es promover pro- Que €S
yectos de investigacion cientifica sobre el sindro-
me de Rett.

FinRett?

| pasado mes de abril, el
Fondo para la Investigacion
del Sindrome de Rett, FinRett,
anuncio su 1* Convocatoria de
Ayudas a la Investigacion 2019,

El objetivo de esta convocatoria es
promover proyectos de investiga-
cion cientifica sobre el Sindrome de
Rett.

Visitando el centro de investiga-
cion Institut Josep Carreras.

El pasado 12 de noviembre Rafael
de Oza, presidente de la Comisién
de Seguimiento de FinRett, y Leticia
Barreda, miembro de dicha comi-
sidn, visitaron las instalaciones del
Institut Josep Carreras donde se
estd llevando a cabo un proyecto
de investigacion sobre el sindrome
de Rett por parte de la Dra Sonia
Guil y su equipo y financiado por
FinRett.

El proyecto "Transcriptémica uni-
celular para el andlisis de subtipos
neuronales diferenciados en un mo-
Rett diferentes aspectos de su investigacion. cele eeluer umene e snchome

Rett" investiga los fallos sindpticos
que se producen en el SR.

Sonia Guil y su equipo muestran a los miembros de Fin-

LEER MAS...
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https://www.finrett.org/#enlace3
https://www.finrett.org
https://www.finrett.org

Visita al edificio de investigacién
Jerénimo Munoz de la Universi-
tat de Valencia.

Carmen Agustin Pavon y su equipo
pudieron explicar a los miembros
de la Comision de Seguimiento de
FinRett algunos detalles del proyec-
to "The endocannabinoid system
and Rett syndrome: neuroanatomi-
cal, neurochemical and behaviou-

ral analyses» que estan llevando a
cabo.

Este importante proyecto que es-
tudia las posibles deficiencias en el
sistema endocannabinoide en mo-
delos de ratén knockout constituye,
junto al del equipo de Sonia Guil
las principales apuestas de FinRett
para 2020.

LEER MAS...
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https://www.finrett.org

ENSAYO CLINICO B

GW RESEARCH COMIENZA UN ENSAYO CLIiNI-
CO DE CANNABIDIOL EN PERSONAS CON SIN-
DROME DE RETT EN DICIEMBRE DE 2019 CON LA
COLABORACION DE LA AESR.

Se «cree que el compuesto
GWP42003-P (cannabidiol) afecta
varias vias farmacolégicas y puede
tener el potencial de modular
algunos de los mecanismos
fisiopatoloégicos que se piensa que
subyacen en los déficits neurocon-
ductuales presentes en el Sindrome
de Rett, incluidos el desequilibrio
neuronal excitador / inhibidor, la
neuroinflamacién y la disfuncién
antioxidante.

El objetivo del ensayo clinico es
evaluar la seguridad y la eficacia de
GWP42003-P en la reduccién de la
intensidad de los sintomas en pa-
cientes con sindrome de Rett. La
gravedad de los sintomas se evaluarg,
a través del cuidador y del médico,
utilizando una serie de pardmetros
que valoraran los multiples sintomas
y, por tanto, reflejardn la condicién
general.

La Asociacién Espafiola de Sin-
drome de Rett esté colaborando es-
trechamente para que este ensayo
clinico se lleve a cabo en Espafia. A
continuacién, os informamos de las
condiciones que nos ha facilitado
GW Research y bajo las cuales se
va a desarrollar el ensayo clinico.

Es importante aclarar que serd el
médico del ensayo quién explicara
los detalles a los participantes.

¢.EN QUE CONSISTE ESTA PRUE-
BA CLINICA?

Este ensayo clinico es para pa-
cientes con sindrome de Rett entre
las edades de 2 a 18 afios al mo-
mento de la inscripcion. A todos los
participantes del ensayo se les per-
mitird continuar cualquier terapia
que estén usando actualmente para
tratar el sindrome de Rett.




El medicamento del ensayo es un
liquido que deben tomar por boca,
dos veces al dia. Se dispone de
soluciones especiales para los par-
ticipantes del ensayo que usan tu-
bos de alimentacién. Los efectos
del medicamento de prueba se
comparardn con un placebo.

El placebo se parece al medica-
mento de prueba, pero no tiene
ingredientes activos. En el ensayo,
por cada 3 nifos, 2 recibirdn el
medicamento de prueba y 1 reci-
bird el placebo. La asignacion para
recibir el medica-
mento de prueba o
placebo se realiza al
azar por una com-
putadora. Ni usted
ni el médico del en-

sayo sabran qué
tratamiento recibe su
hijo.

Al final del ensayo,

el médico del mis-

mo puede invitar a

su hijo a participar

en un estudio abier-

to del medicamen-

to de prueba. El

médico responsable

del ensayo decidira

si es recomendable para el afecta-
do participar en el estudio abierto,
en el cual no habra placebo, lo que
significa que todos los participantes
recibirdn la medicacién.

¢CUANTO DURARA LA PRUEBA
CLINICA Y QUE SE REQUERIRA
DE MI HIJA Y DE Mi?

La participacion en la prueba com-
pleta durard aproximadamente 8
meses. Durante este tiempo, los
participantes del ensayo tendran
que realizar 8 visitas al centro del
ensayo, méas 3 consultas telefoni-
cas programadas. El padre o tu-
tor del participante en el ensayo
colaborard activamente en esta
prueba. Ademas de llevar a su hijo

a todas las consultas, se le pedira al
padre o tutor que administre el me-
dicamento de prueba, que respon-
da cuestionarios sobre los sintomas
de su hijo y que complete un breve
informe de dosificacién diaria y un
diario semanal de sintomas.

El personal del centro de prueba le
proporcionara instrucciones com-
pletas para todas estas actividades.

(. CUESTA DINERO PARTICIPAR?

Todos los exdmenes médicos,

visitas y el medicamento de prueba,
o placebo, se proporcionan a los
participantes sin coste alguno. Los
gastos derivados de la participacién
en el estudio tales como transporte,
posible alojamiento y dietas, serdn
asumidas por el patrocinador. El
médico del ensayo proveera de in-
formacion mas especifica en la pri-
mera visita.

¢HAY ALGUN RIESGO DE PAR-
TICIPAR EN ESTE ENSAYO CLINI-
Cco?

Puede haber riesgos potenciales
al participar en este ensayo clini-
co. Todos los medicamentos y pro-
cedimientos médicos conllevan
un riesgo de efectos secundarios;

por lo tanto, es posible que los
participantes  experimenten  al-
gunas molestias u otros efectos
secundarios asociados con el uso
del medicamento en prueba.

Antes de que se solicite a los
participantes y a su familia que de-
cidan si desean participar, se expli-
caran en detalle los posibles riesgos
de dicha participacion. Si el padre
o tutor del nifio decide participar,
entonces el personal del centro de
prueba les pedird que firmen un
formulario de consentimiento para
que su hijo participe.

;,CUALES SON LOS
BENEFICIOS POTEN-
CIALES PARA LOS
PARTICIPANTES?

No hay  garantia
de que los partici-
pantes reciban ningun
beneficio al participar
en el ensayo clinico.
Los sintomas del pa-
ciente pueden mejo-
rar, empeorar o per-
manecer igual. Sin
embargo, este ensayo
puede brindarnos nue-
va informacién que
podria beneficiar a las personas
con sindrome de Rett en el futuro al
ayudarnos a responder preguntas
sobre la efectividad y la seguridad
del medicamento del ensayo.

(EN QUE HOSPITALES SE VA
A LLEVAR A CABO EL ENSAYO
CLINICO?

-Hospital Nino Jesus (Madrid)
-Clinica Teknon (Barcelona)
-Hospital La Fé (Valencia)

-Sant Joan de Déu (Barcelona)
-Hospital Fundacién Jiménez Diaz

(Madrid).

Para mas informacién pueden es-
cribir al mail: ensayoclinico@rett.es



VI CONGRESO
EUROPEO DE
SINDROME DE
RETT EN
TAMPERE

ano mas la RSE celebra su
ongreso de sindrome de Rett
n amplia participacién de
Ises europeos.
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| sexto Congreso
Europeo del
Sindrome de Rett
tuvo lugar en
Tampere, Finlandia,
del 27 al 28 de sep-
tiembre de 2019.
Fue un evento muy
bien organizado
e interesante que
atrajo a investiga-
dores, especialistas
y familias de toda
Europa y mas alla: EE. UU., Canad3,
Australia, Marruecos, etc.

La conferencia cubrié una extensa
lista de temas: ensayos clinicos, epi-
lepsia, comunicacién, respiracién,
fisioterapia, trastornos del suefio y
la perspectiva de los padres sobre
cdmo vivir con el Sindrome de Rett.

Todos los paises europeos, pero
también Marruecos y Australia han
tenido la oportunidad de compartir
el trabajo de sus asociaciones y or-
ganizaciones presentando 29 carte-
les de 26 paises diferentes.

Al final de la conferencia también
tuvo lugar la Asamblea General de
la Asociacién Europea del Sindro-
me de Rett. Tanto en en el Congre-
so como en la Asamblea, la AESR

fue representada por su tesorero,
Pedro Rocha.

Durante estas jornadas se informo
sobre el estado de los ensayos cli-
nicos que se estan realizando y se
presentaron las conclusiones de
Anavex 2-73: mejora del comporta-
miento de las manos y respiracion.

LEER MAS...
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https://rett.es/wp-content/uploads/2020/02/Informe-Congreso-Sindrome-de-Rett-Tampere2019.pdf

ORNADA =
SANITARIA
HSJD

or tercer ano
consecutivo tuvo
lugar la Jornada
de actualizacidn
sobre el Sin-
drome de Rett
(SR) en el Hospital
Sant Joan de Deu
(HSJD) ubicado
en Esplugues de
Llobregat, Barcelona, a la que asis-
tieron tanto familias como profe-
sionales relacionados con el SR.

Tuvimos la oportunidad de escuchar
de mano de diversos Doctores e In-
vestigadores de este hospital, un
extenso listado de temas: desde la
organizacion de su Clinica Rett, las
diferentes opciones de tratamiento,
a los diferentes estudios de inves-
tigacion basica, traslacional y en-
sayos clinicos que estan llevando a
cabo en el mismo.

La Asociacién Espafiola de Sin-
drome de Rett fue representada
por Yolanda Cordn, presidente de
la misma.

En esta Jornada se trataron temas
tales como las posibles terapias en
las diferentes comorbilidades del
Rett y las opciones de tratamiento
para la escoliosis.

En Investigacion Clara Xiol detallé
los estudios que se han realizado
hasta el momento para la inacti-
vacion del cromosoma X, Uliana
Musokharanova hablé sobre el sin-
drome de Rett y cémo afecta a la
funcién mitocondrial, Aina Castells
explicé como se produce la infla-
macioén en el SR y Alfonso Oyarza-
bal expuso su estudio en modelos
de Rett.

LEER MAS....
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https://rett.es/wp-content/uploads/2020/02/III-Jornada-Actualizaci%C3%B3n-S%C3%ADndrome-de-Rett-HSJD.pdf

FEDERY AESR

Como todos los afios acudimos a los actos de
Feder tanto nacionales, tales como la Asamblea
General y el acto del Dia Mundial de las Enfer-
medades Raras, como a los actos celebrados en
las diferentes comunidades en donde la AESR
esta representada.

Son ya muchos afios marchando paralelamente
junto a Feder y todas las asociaciones a las que
representa y apoyandonos unos a otros para
conseguir la maxima visibilidad en la sociedad.

Imagen de arriba: Foto de fa-
milia de la Asamblea General
de socios de la Federacion
Espafiola de Enfermedades
Raras.

En la imagen de la izquierda,
los representantes de la AESR
en el acto del Dia Mundial de
las Enfermedades Raras, junto
a Juan Carrién, presidente de
Feder, y S.M. la Reina Dona
Letizia.

Abajo, La AESR participé
en la X Escuela de For-
macion CREER-FEDER don-
de mostramos a S.M la Reina
Dona Letizia nuestro proyecto
de comunicaciéon Rett “Mira-
das que hablan”.




ESTUDIO
COMUNI-

CADORES
VISUALES

Con la colaboracion de "lIris-
bond", y "La fébrica de
palabras”, la AESR ha lanzado
ya en varios centros reparti-
dos por toda Espafa, un es-
tudio cuyo fin es obtener in-
formaciéon sobre la mejora en
la comunicacion y la calidad
de vida de personas con sin-
drome de Rett mediante el
control del ordenador con la
mirada.

El Estudio se apoyard en una
red de profesionales formados
en Tecnologia y Metodologia
que se encargaran de evaluar
tanto aspectos cualitativos
como cuantitativos sobre la
comunicacion y calidad de
vida de los afectados.

Desde hace muchos afos
sabemos que las personas

\

con sindrome de Rett tienen
un gran potencial a través de
su mirada. Quizas sean los
ojos, la parte del cuerpo que
mejor pueden controlar.

Un dispositivo visual conec-
tado a un ordenador o tablet
permite utilizar el ojo humano
como ratén para el acceso a di-
versos software de aprendizaje
de comunicacion alternativa y
aumentativa para las personas
que, como ocurre en el sin-
drome de Rett, son incapaces
de usar las manos de una for-
ma propositiva.

El Estudio tiene como obje-
tivo conseguir demostrar a
los diferentes organismos la
necesidad de implantar esta
tecnologia en los diferentes
centros.

LEER MAS......
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https://rett.es/investigacion/colaboraciones/

Desde la AESR estamos
colaborando con la linea de
investigacién en sindrome de
Rett de la Universidad Miguel
Hernadndez en Alicante.

Este estudio se realiza con
dientes de pacientes Rett, tan-
to de leche como definitivos.

Para la recogida de estas pie-
zas dentales, el equipo de in-
vestigacion necesita que cada
familia que quiera participar en
este estudio envie cumplimen-
tado un formulario junto con
el diente, que consiste en un

documento de informacion al
donante y el "Consentimiento
informado para menores" que
deben firmar los padres o tu-
tores con cada diente que en-
vien.

Para conocer mas detalles
sobre las instrucciones para
la recogida del diente, los
interesados  pueden  di-
rigirse a www.rett.es, lla-
mar a la AESR al 963 74 03
33, escribir a info@rett.es o
pinchar en el siguiente en-
lace:

LEER MAS...

COLABORA-

CION CON

BIOBANCO



https://rett.es/la-aesr/investigacion/colaboraciones/recogida-de-dientes-para-investigacion-rett/

Desgravacion
para los

donantes de
la AESR

Comunicacion
continua de la
AESR con sus

Socios



https://rett.es/boletin-de-noticias/
https://www.facebook.com/rett.spain/
https://twitter.com/asociacionrett
https://Instagram.com/a.e._sindrome_de_rett?igshid=murj5xhek9rs
https://rett.es
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AESR

La Asociacion Espafnola de Sindrome de Rett
es una asociacion de "Utilidad publica" y es por
ello que los voluntarios que trabajan en ella nos
esforzamos dia a dia por ofrecer la maxima
ayuda posible a todas las familias que sufren
de esta patologia en Espafa poniendo a su dis-
posicion una serie de servicios que ampliamos
cada ano.



Lara:

"Mi mision consiste en
orientar a las familias desde
su primer contacto con la
asociacion, ya sea por su re-
ciente diagnéstico o porque
han conocido la existencia
de la AESR a través de los
medicos o redes.

A partir de ese primer con-
tacto les ofrezco mi ayuda
para los diferentes tramites
y dudas que les vayan sur-
giendo."

info@rett.es

NUESTRAS

TRABAJADORAS

ATENCION SOCIAL

* Acogida de AESR a nuevas familias
e Dar Informacién y Orientacién a
familias de personas con Sindrome
de Rett y a la poblacién en general
sobre la Asociacidon, el SR, dis-
capacidad, dependencia y presta-
ciones y recursos vinculados a ella
O a servicios comunitarios de todas
las areas (salud, educacion...).

¢ Realizacion de informes sociales:
Estudio y diagndstico de necesi-
dad de la familia y/o de la perso-
na con SR, diseno de intervencién y
seguimiento.

e Coordinar intervenciones con re-
cursos comunitarios de todas las
areas (Salud, Servicios Sociales,
Educacion, Dependencia...).

* Busqueda de recursos, eventos y
otras actividades de interés para las
familias.

GESTION DE SUBVENCIONES Y
PROYECTOS SOCIALES

e Rastreo y estudio de ayudas y
subvenciones.

* Elaboracion de proyectos de in-
tervencion social y seguimiento.

e Coordinacion y seguimiento de
proyectos.

TAREAS DE COORDINACION Y
GESTION

e Seguimiento de estudio de co-
municadores, merchandising de la
Asociacién, proyectos sociales...

® Gestidn logistica de eventos de la
AESR y de colaboradores.

* Apoyo de grupos de trabajo de la
AESR.

e Gestion en coordinacion con el
responsable de delegados nuevas
solicitudes de delegacion.

SOCIALES

Lourdes:

"El seguimiento de las
familias es una de las
prioridades de la AESR.

Por eso estoy a su dis-
posicion para aportarles
todo el apoyo que esté en
nuestras manos y que siem-
pre se sientan acompana-
das en su dia a dia al enfren-
tarse con los obstaculos
que presenta el sindrome
de Rett "

info@rett.es



NUESTRO SERVICIO
JURIDICO

Ante la demanda por parte
de los asociados y de la pro-
pia Entidad de recibir ase-
soramiento y realizar ges-
tiones y documentos en el
admbito juridico, se ha apro-
bado establecer una cola-
boracién con una profesio-
nal del derecho externa a la

\

organizacion y proceder a
dar servicio especializado a
las necesidades juridicas de
las familias de la AESR.

Para acceder a este ser-
vicio lldamanos al teléfono

963 740 333 o escribenos a
info@rett.es
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Hasta ahora, el acceso a
esta ayuda dependia de la
existencia de un delegado
de AESR. Durante el primer
semestre de 2019, la asocia-
cién subvenciond terapias a
alrededor de 40 familias.

A lo largo del segundo se-
mestre de 2019 se centra-
liz6 la gestidn del servicio.
De esta forma ya no serd
necesaria la existencia de

\

BECAS PARA

TERAPIAS

un delegado facilitando
ayudas a las 80 familias ins-
critas gracias a la convoca-
toria lanzada en el primer
semestre del ano.

Para obtener mas informa-
cidn sobre este servicio es-

cribe a info@rett.es o llama
al 963 740 333

21



PROGRAMA DE
DISPOSITIVOS VISUALES

Dentro del proyecto educa-
tivo de la AESR se ha creado
el programa para el fomen-
to del uso de comunicado-
res visuales en los colegios
y centros de dia.

Para este propdsito la AESR
ha invertido una importan-
te suma para la compra de
dispositivos, sofware y la

contratacién de cursos para
el aprendizaje y uso de los
mismos por parte de profe-
sionales y familiares.

Para obtener mas informa-
cidn sobre este servicio es-
cribe a nuestras trabjadoras

sociales a info@rett.es o lla-
ma al 963 740 333

<
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ENTRETTODOS

Sumario de las actividades que lleva a cabo la
AESR, tanto en sus esfuerzos de visibilidad y
comunicacion como en el fomento de puntos de
encuentro de familias y toma de decisiones en el
seno de la Asamblea General con el apoyo de la
Junta Directiva.

«
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ENCUENTRO DE
FAMILIAS 2019

Desde la AESR queremos dar las gra-
cias a las familias que se desplaza-
ron desde los diferentes rincones de
Espafa para disfrutar de estos impa-
gables momentos.

Gracias a las mas veteranas por estar
siempre ahi y a las nuevas que se
suman afno tras afo trayendo su ilu-
sion a esta gran familia que es la
Asociacion Espafola de Sindrome de
Rett. Y, sobre todo, gracias a nuestras
hijas que son nuestro motor; fuertes,
valientes, dispuestas a todo lo que
suceda y que, una vez mas, nos han
ensefiado que sin ellas nada de esto
serfa posible ni tendria sentido.

Nos despedimos de un encuentro en
un entorno fantastico como ha sido
el Hotel ILUNION Sancti Petri, en
Chiclana de |la Frontera (Cadiz), con
su espectacular Hamman de bafos
arabes, donde nos hemos sentido
como en casa y donde tanto el per-
sonal como la direccidon nos han aten-
dido y cuidado con auténtico mimo.

Nuestro agradecimiento mas espe-
cial para los voluntarios y profesio-




nales que han dedicado su tiempo a
nuestras hijas con tantisimo carino.

A la terapeuta ocupacional Rita
Lohmann, por su enorme profesiona-
lidad y sensibilidad para coordinar las
distintas actividades de nuestras hijas
y por colaborar tan estrechamente
con nosotros en la organizacion.

A Ernesto Gutiérrez, responsable de
animacién del hotel y a su magni-
fico equipo, por su complicidad, su
apoyo y la gran dedicacion que nos
ha regalado ofreciéndonos magnifi-
cos espectaculos como el del cuadro
flamenco “son'y compas”, el del gran
mago Juanito Romero que ademas
NOs quiso mostrar su magia mesa
por mesa en la cena del sédbado vy,
como broche final, el domingo nos
regalé un maravilloso viajecito en
tren que nos llevd a disfrutar del
precioso espectaculo de caballos:
“Embrujo Andaluz" con el jinete
Chema Martinez.

A Belén Maraver, directora del hotel,
por su cercania, por facilitarnos tanto
las cosas y por su constante dispo-
sicion. Ademés, la cadena llunion
quiso obsequiarnos con dos magni-
ficos bonos de hotel para dos pare-
jas que pudimos sortear alli mismo
y que ahora estan en manos de dos
de nuestras queridas familias.

Para finalizar, nos gustaria enviar un
beso muy grande a la que fue nues-
tra trabajadora social, Pilar Escriche
y a Lara Ramos, la actual, por acom-
pafiarnos en cada cosa que hacemos
y por su eterna implicacién con las
familias.

Os dejamos, reflejados en fotogra-
fias, instantes inolvidables de lo que
fue este precioso fin de semana
juntos.

Debido al estado de alarma en
que nos encontramos al editar esta
revista, no se ha fijado la fecha del
proximo encuentro que se realizara
en la comunidad valenciana.



<

26



II'CONCURSO
INTERNACIONAL
DE FOTOGRAFIA

<

Este magnifico certamen fotografico
abierto a la participacion de to-
dos, tiene como objetivo captar
el sindrome de Rett a través de
instantaneas llenas de significado.

Tres fotografias fueron selecciona-
das por el jurado y obtuvieron un
premio especial y, junto a las nueve
finalistas conformaron las doce

imagenes del Calendario Solidario
2020 de la AESR.

Este importante proyecto tiene
como fin contribuir a difundir y dar
visibilidad al sindrome de Rett a
través de las fotografias. Ademas, la
recaudacién es'destinada al progra-
ma de financiacion de terapias que
proporciona la AESR y repercute di-
rectamente en el fondo adscrito a
tal efecto.

Por todo ello os pedimos que
este verano en la lll Convocato-
ria del Concurso os animéis todos
a participar. jj Porque entRettodos
somos mas fuertes !!
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El 15 de junio, la AESR celebré su
Asamblea de Socios Ordinaria y Ex-
traordinaria 2019.

En ella se aprobo por unanimidad la
gestion realizada por la Junta Direc-
tiva en 2018y, de igual modo y tam-
bién por unanimidad, se aprob¢ el
plan previsto para el 2019, afio/para
el que la Asociacion tuvo en mar-
cha importantes proyectos, como la
colaboracién con el Hospital Nifo
Jesus para la Unidad de Atencion
Multidisciplinar Rett, la colaboracion
con una farmacéutica para el primer
Ensayo Clinico Rett en nuestro pais,
los proyectos de investigacion que
se apoyaran desde FinRett, etc.

También se sometié a votacién la
modificacion y actualizacion de los
Estatutos, aprobandose la mayoria
de los articulos propuestos.

todos  los

Podéis  encontrar

ASAMBLEA

documentos relacionados con esta
Asamblea en el siguiente enlace:

Documentos Oficiales

Gracias a todos por vuestra partici-
pacion y, muy especialmente, a los
que hicisteis el esfuerzo de asistir
haciéndonos participes de vuestras
opiniones. Las reflexiones que alli
se expusieron y la implicacion de-
cidida de nuevas familias son la me-
jor ventana en la que mirar el futuro
de nuestra Asociacion.

Nuestro sincero agradecimiento a
Maria José, Gema e Ivan, vocales
de Junta que terminan su andadura
y nos dejan; a la trabajadora social,
Pilar Escriche, que pasa a trabajar
para un organismo oficial llena de

GENERAL

2019

ilusion y a la que deseamos lo mejor
en su nueva andadura profesional;
y, muy especialmente,, a Vicente
Braojos, tesorero de la AESR du-
rante muchos afos, al que damos
las gracias por tantisimo trabajo ab-
negado y constante en favor de la
Asociacion.

Debido al estado de alarma en el
que nos encontramos en el momen-
to de la edicion de esta revista, no
se'ha podido establecer una fecha
precisa para la proxima Asamblea
General de Socios de |la AESR.


https://rett.es/la-aesr/documentos/

EL CUMPLE

En la AESR queremos
celebrar los cumples
de nifios y mayores con
SR como ellos se mere-
cen, y por ello les envia-
mos en su gran dia un
pequefio detalle para
aportar nuestro granito
de felicidad a ese dia tan
especial.

A todos nos encanta ver-
les tan felices rodeados
de su familia y amigos y
por eso 0s animamos a
enviar vuestras fotos y
asi compartir todos jun-
tos vuestra celebracion.

Si quieres que publique-
mos la foto envianosla a
cumple@rett.es junto al
nombre y fecha de naci-
miento de vuestr@ hij@.

TU CELEBRACION

Cada vez més personas
deciden convertir los dias
mas importantes de su
vida; ya sea boda, pri-
mera comunidn, bautizo,
etc, en una celebracion
solidaria.

Si quieres afadir un de-
talle solidario a tu cele-
bracién ponte en con-
tacto con la Asociacién
Espafiola de Sindrome de
Rett y te prepararemos
un regalito acompanado
de una tarjeta personali-
zada para tus invitados.
Nos ayudaras a conseguir

nuestros objetivos y a dar
visibilidad al SR.

Para mas informaciéon
ponte en contacto con
nosotros en info@rett.es

LOTERIA

El gordo de Navidad es
ya una tradiciéon en la
AESR.

Cada Navidad ponemos
a disposicién de todos
los interesados los dé-
cimos de la asociacion
que ademas de repar-
tir ilusion nos ayudan
a realizar los proyectos
para el nuevo afo.

Os pedimos que estéis
atentos al anuncio de la
venta de los décimos de
la AESR en vuestro mail
y Redes Sociales.

No esperes hasta el ullti-
mo momento para com-
prar el décimo porque
se puede agotar como
ha ocurrido otros afos.

PRODUCTOS
SOLIDARIOS

Si quieres sorprender a
un amigo o familiar el
dia de su cumpleafios
o deseas hacer un rega-
lo, la mejor opcion es
hacerle participe de un
gesto solidario.

En la AESR tenemos a
tu disposicion una serie
de productos solidarios
destinados a financiar
diferentes proyectos de
investigacion, terapias y
ocio.

Podras adquirirlos en el
siguiente enlace:

Productos Solidarios de
la Asociacion Espafiola
de Sindrome de Rett



https://rett.es/colabora/
https://rett.es/colabora/
https://rett.es/colabora/

UN ANO

EN IMAGENES

Eventos que han organizado socios y par-
ticulares en todo el territorio nacional durante
2019 para dar visibilidad y recaudar fondos
para la Asociacion Espafola de sindrome de
Rett



FARMACIA ALICUN

Queremos agradecer a Beatriz Pérez Valle-
jo, farmacéutica de la localidad de Alicun,
Almeria, el donativo solidario que ha real-
izado y que ha sido posible gracias a la gen-
erosidad de sus vecinos. Con estos gestos
solidarios, lograremos grandes objetivos.

MOTEROS SOLIDARIOS CON EL SINDROME
DE RETT

En Huércal, Almeria, tuvo lugar la IV Ruta Motera Solidaria donde
participaron varias enfermedades raras, entre ellas, el Sindrome
de Rett. Nuestro agradecimiento al Club de Motos Sector Trail,
Almeria, ya que gracias a su ayuda solidaria hemos logrado re-
caudar 739.50€, los cuales irdn destinados integramente a la in-
vestigacion de dicha enfermedad.

RALLY

El piloto almeriense
de rally, Rubén Segu-
ra Garcia ha decidido
serigrafiar el logo
de la AESR en su
carroceria y, gracias
a él, el sindrome de
Rett serd visible en
multitud de carreras.

Gracias, Rubén, por
acelerar a fondo la
difusiéon de sindrome
de Rett y por llevar-
nos contigo rugiendo
tramo a tramo y cur-
va a curva; jNos ve-
mos en la carreteral!




QUIJOTADA

En una soleada manana de diversién y solidari-
dad en lllas (Asturias), tuvo lugar la “ll Quijotada
por el Rett”. Un cimulo de buenos momentos
en los que se unieron juegos, deporte y muchos
amigos.

Gracias a todos ellos por hacer posible este dia
inolvidable lleno de alegria en el que se recau-
daron 1.361,05€ para la Asociacién Espafiola de
Sindrome de Rett.

«
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RETTO'S SOLIDARIOS

La agrupacién asturiana recibié el premio
de los trabajadores del Comité de Em-
presa de ALU IBERICA (antigua ALCOA).

El galardon de 1.000€ nos fue donado a
través de AESR-Asturias. Mil gracias a cada
uno de los trabajadores y entidades que
han nominado al Rett para hacernos mere-
cedores de este premio.

«

RESTAURANTE "CASA
MAITE"

Evento organizado a favor del sindrome de
Rett consistente en una cita gastronémi-
ca animada y muy especial en el restau-
rante “Casa Maite” con posterior actuacion
musical a cargo del artista Miro Alvarez,
organizador de este evento y persona de es-
pecial sensibilidad social. jMuchas gracias!
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CARRERA SOLIDARIA
EN VILLANUEVA DE AVILA

En agosto se celebré este reto solidario
con gran participacién y mucho entusi-
asmo. Todo los recaudado fué donado
a beneficio de la Unidad Multidisci-
plinar para el Sindrome de Rett en el
Hospital Pediatrico Universitario Nifio
Jesus de Madrid.
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Caceres®

X CONGRESO NACIONAL DE ASEBIR

En el marco del “X Congreso Nacional ASEBIR" (Asociacién
para el Estudio de la Biologia de la Reproduccién), la AESR

tuvo el honor de ser la causa solidaria elegida. La AESR

conté en esta ocasién con la magnifica labor de Teresa
Carrallo.
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FESTIVAL SOLIDARIO DE DANZA

En las instalaciones del cine-teatro de Viofio, pudimos
disfrutar de esta bonita gala, hablar del sindrome de
Retty de la labor que desempefia la Asociacién Espafio-
la. Gracias a sus organizadores “AMPA Bajo Pas”, a la
profesora de baile Cristina Garcia y a todos sus alum-
nos, a la extraordinaria presentadora Azucena Valdés
Y, por supuesto, al numeroso publico que se sumé con
carifio a nuestra causa.

LA AESRY EL CARTERO REAL EN

LIENCRES

Junto a ellos estuvo el stand de la AESR, rodeados de
nifios y sus familias en el pabellén de Liencres (Can-
tabria), un hermoso paraje junto al mar lleno de ilusién,
musica, hinchables, que nos hizo disfrutar de una tarde
inolvidable.

Nuestro agradecimiento a la Asociacién de Vecinos de
Liencres por habernos invitado, a Nuria Ruiz Lépez, a
Maite Loépez Postigo y al resto de su familia por la ma-
gia que siempre nos regalan.
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EVENTO EN LIENCRES DE AFA CEIP LAS DUNAS

Queremos agradecer la generosidad y solidaridad de Afa Ceip Las
Dunas (Asociacién de Familias del Colegio Las Dunas de Liencres), en
Cantabria, por contar con nosotros para dar visibilidad y difusién al sin-

drome de Rett, ademas de hacernos entrega de un cheque por valor de
340€.

Extendemos nuestro agradecimiento también a la asociacién sin animo
de lucro Orden de Revan Cantabria por su compromiso y colaboracién
en este evento.




WAI A[ 4 A l

EL SINDROME DE RETT EN ALMADEN

En la localidad de Almadén (Ciudad Real), los alumnos del Grado Su-
perior de Administracién y Finanzas del “IES Mercurio”, organizaron un
mercadillo solidario a favor del sindrome de Rett y del cancer infantil de
la mano de su profesora Gema Medina Cuevas.

Desde la Asociacién Espafiola de Sindrome de Rett queremos agrade-
cer el carifio de todos los que participaron en esta bonita iniciativa y su
sensibilidad hacia una enfermedad poco frecuente como la nuestra.

Gracias por concienciar, por fomentar la solidaridad y la visibilidad y, por
supuesto, por llevarnos con vosotros! Y gracias muy especiales a Mariate
Gallo Palazuelos por su confianza en nosotros y por su enorme sensibil-
idad social.

«
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INICIATIVA DE ACEITE
"ORO DE CANAVA"

Estas pasadas navidades "Oro de
Canava" lanzé una edicion Uni-
ca y limitada de 3.000 botellas de
aceite de oliva temprano virgen ex-
tra dedicada al sindrome de Rett.

Se trata de un aceite multipremia-
do con Denominacién de Origen
Sierra Magina, en Jaén, contribuira

a darvisibilidad al sindrome de Rett

y aportara de forma solidaria 1€ de
cada botella a la lucha contra esta
enfermedad.

La presentacion de esta origi-
nal botella se celebr6 en el Ho-
tel Condestable Iranzo de Jaén y
conté con la presencia de la Di-

putacién de Jaén, del Ayuntamien-
to de Jimena, de nuestra delega-
da provincial Susana Serrano y de
José Manuel Varela, presidente de
la Cooperativa Ntra. Sra. de los Re-
medios y artifice de este proyecto
al que apoyé desde el primer dia.
Gracias a todos ellos por su carifio
y por su decidido compromiso y
por esta hermosa botella Rett dig-
na de coleccién. Esta ediciéon se
pondrd a la venta desde su pre-
sentacién y a lo largo del 2020 has-
ta fin de existencias. Las cajas son
de minimo 6 botellas y el contacto
para adquirirlas es el siguiente:
TLF.:+34 953 357 43.

e-mail: info@orodecanava.com
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INICIATIVA SOLIDARIA DEL
CEIP JUAN CARLOS | EN
PORCUNA

Con motivo del Dia de La Paz el
CEIP Juan Carlos | de Porcuna (Jaén),

realizé una iniciativa solidaria a fa-
vor de la AESR.

Gracias infinitas a Porcuna por
el apoyo y carifio que nos brinda
siempre.
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CEIP FEDERICO GARCIA LOR-
CA EN BOADILLA DEL MONTE

El pasado junio, el Ceip Federico Garcia
Lorca en Boadilla del Monte, nos in-
vitd a participar en su semana de las
Paralimpiadas. Una de nuestras atle-
tas, Marta, pudo participar contando
su historia de superacién. Gracias por
dejarnos compartir con vosotros ese
dia, gracias por ensefiar a los nifos a
correr junto a otros atletas, y gracias
por escuchar el bonito mensaje que
transmitieron los papas de Marta
contando el cuento "La princesa sin
palabras".

RESTAURANTE "EL ALMUERZO"

En este restaurante de la capital, situado
en el nimero 2 de la calle Caribe, tra-
bajan los tios de Africa, una preciosa
nifia Rett que reside en Santa Eulalia
de Tabara (Zamora). Sus tios decidieron
utilizar la camiseta de la AESR como
uniforme de trabajo y a nosotros nos ha
hecho mucha ilusién verlos y conocer
su historia.

jGracias por vestiros de carifio y llevar
con vosotros un poquito de todos!




GALA CINFA
"CONTIGO 50 Y MAS"

En octubre, en una estupenda Gala
celebrada en Espacio 33 de Madrid,
AESR recibié uno de los premios de la
farmacéutica Cinfa “Contigo 50 y mas”
por nuestro proyecto de Terapias Rett.
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CARRERA CAMINO DE SANTIAGO

Mil gracias al Club Atletismo Ardoi por per-
mitirnos dar visibilidad al Sindrome de Rett y
prestarnos su fuerza en esta lucha.

En esta extraordinaria carrera hemos logra-
do mas de 1000€ con nuestro stand que iran
destinados a ayudar a todas las familias de la
Asociacion a través de las terapias. Y mas de

700€ con los dorsales para FinRett en ayuda a
la investigacion.

CARRERA DE ZIORDIA

El pasado mayo en Ziordia (Navarra) se
celebré una gran carrera solidaria destinada
a diversos colectivos y asociaciones. Entre los
beneficiarios, se encontraba la AESR.




DiA DEL VALLE

Desde la Delegacion de Navarra de la
Asociacién Espaiola de Sindrome de Rett,
queremos expresar nuestro reconocimien-
to a los vecinos del Valle de Santesteban
de Deio que, con motivo del Dia del Valle
y a través del sorteo de dos magnificos
jamones, nos han donado la cantidad de
600€ en apoyo a la lucha contra el sindrome
de Rett.

Por todo ello, os enviamos nuestro mas sin-
cero agradecimiento y todo nuestro carifio.
Gracias por sumaros a esta causa !

CORAL BARANAIN

El 30 de noviembre pudimos disfrutar de
las magnificas voces de la Coral Baranain.
Gracias de corazén por ayudarnos a dar
visibilidad al sindrome de Rett y por vuestra
implicacién y tiempo. Gracias al Dr. Aguilera
por su explicaciéon y a Jone Noain por ex-
poner tan bien lo importante que son para
nuestras nifas las terapias.

«
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RECOGIDA DE TAPONES

La delegacion AESR-Navarra ha lleva-
do a cabo una fantastica campafa de
recogida de tapones en favor de la in-
vestigacion Rett. jFelicidades y gracias,
chicos!

Agradecemos a todos los que nos es-
tais ayudando. Mil gracias por facilitar
la recogida de tapones. Gracias por reci-
clar, por vuestro tiempo y paciencia.

Esperamos recopilar mas para primav-
era, todos los necesarios para una bue-
na suma. Todo lo que recaudemos ira
destinado a proyectos de investigacion
de FinRett para la cura o mejora del sin-
drome de Rett.
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JORNADA DE ATENCION TEMPRANA

En junio, AESR participé en Vigo en una jorna-
da para familias y profesionales donde se hablé
de “Atencion temprana” y que, ademas, tuvo un
caracter solidario. apoyando la investigacion del
sindrome de rett
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STEM TALENT GIRL

La AESR particip6é una vez mas en el
Stem Talent Girl celebrado en Sego-

via junto a la investigadora Marian
Mellén, que forma parte de nuestro
Comité Cientifico en FinRett.
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CFP CAPITOL EMPRESAS

Dentro de la camparia de concienciacién llevada
a cabo en octubre sobre el sindrome de Rett,
realizamos una ponencia en el Centro de Formacién
Profesional Capitol Empresas, ante los alumnos del
maddulo superior de APSD ( Atencion de personas
en situacion de dependencia ).

Dichos alumnos seran futuros cuidadores pro-
fesionales, y gracias a esta ponencia tuvieron la
oportunidad, de la mano de Josele Ferré, padre de
Maria y miembro de nuestra asociacion, de entrar
profundamente en el dia a dia de una familia afec-
tada, ademas de por su testimonio, a través del
documental "Linea de Meta".
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PERIMETRAIL SERRA VERNISSA, EN XATIVA

Desde la Asociacion Espafiola de Sindrome de Rett
queremos agradecer de corazoén a la ciudad de Xativa su
generosidad y solidaridad por la donacion recibida de
4.441€, que iran destinados a la investigacion y terapias
para una mayor esperanza y calidad de vida de nuestros
afectados.

Agradecer a las empresas colaboradoras y a los organiza-
dores de esta exitosa carrera de montanay en particular, al
Club de Trail Serra Vernissa, que representado por Emilio
Vidal ha hecho entrega a Vanessa y Paco, como padres
de Ainhoa y socios de nuestra asociacion, de la donaciéon
en presencia del alcalde, Roger Cerda, y el concejal de De-
portes, Pedro Aldavero, en el ayuntamiento de Xativa tras
la celebracién de la cuarta edicién de la Perimetrail RETT
Serra Vernissa.




CARRERA Y MARCHA SOLIDARIA PENAFLOR DE HORNIJA

Gracias a Pefaflor de Hornija, en Valladolid, que realizé una Carrera 'y Mar-
cha Solidaria cuya recaudacion fue destinada a nuestra asociacion. Sus veci-
nos salieron a correr y a andar en la Semana Cultural en su "Primera Marcha
Solidaria". El pueblo entero se volcé con su vecina, Maria, que padece el sin-
drome de Rett.

En los pueblos pequefios también se hacen cosas grandes.

MASTERCLASS DE CYCLE EN EL CDO COVARESA S. XXI

Es ya la V Masterclass de Cycle en torno al Dia Mundial de las Enfermedades
Raras. Un afio mas estuvimos presentes en este centro de deporte y ocio de
Valladolid para dar visibilidad al sindrome de Rett.

Muchas gracias al CDO, a los monitores Charly, Montse, Samuel, Juanjo y Luis
por hacernos vibrar y disfrutar, y a todos los participantes y demas personas
que se acercaron demostrando su carifio. Esperamos vernos muchos afios
mas.




GRUPO SCOUT ACRUX

Tuvimos el placer de pasar un rato con los nifios
del grupo Scout Acrux de Valladolid. En el mar-
co del Dia Mundial de las Enfermedades Raras
mostramos a los peques y no tan peques qué es
una enfermedad rara y qué es el sindrome de
Rett. Aprovechamos para leer el cuento didac-
tico "Federito, el trébol de 4 hojas" y también
"La Princesa sin Palabras", basado en una nina
Rett. Ademas también les mostramos diferente
material de comunicacién como son las tarje-
tas o los pulsadores. Fue un placer responder
a las preguntas e inquietudes de los nifios, y es
de agradecer que grupos de chavales, asi como
sus monitores, apuesten por una educacion
social y una integracién en el mundo de la dis-
capacidad. Muchas Gracias por vuestra labor!!!

BALONMANO
Y RETT

Las veteranas de balonma-
no del Atlético Valladolid
disputaron recientemente
el Campeonato de Espafia
en Bilbao y quisieron hacer-
lo llevando a la Asociacion
Espafiola de Sindrome de
Rett en su camiseta.

Durante esta competicion,
tuvieron la oportunidad
de encontrarse con algu-
nas familias de la AESR que
residen en nuestro querido
Pais Vasco.

Un gran abrazo a todos y
nuestro agradecimiento a
estas campeonas por golear
al sindrome de Rett y dar
visibilidad a los afectados.

Valladolid

«
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STEM TALENT GIRL

En mayo, durante el Stem Talent Girl en
Valladolid, nuestro delegado y la preciosa Sara
pudieron explicar su historia a un gran elenco
de brillantes estudiantes.

Gracias, de nuevo, por permitirnos esta gran
oportunidad de dar visibilidad al sindrome de
Rett.

«
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CARRERA EN TORRALBA DE
RIBOTA

Un ailo mas Torralba de Ribota (Zaragoza)
celebroé su carrera contra del sindrome de
Rett con un precioso evento que recaudé
750€ para luchar contra esta enfermedad.

Nos gustaria agradecer a este pueblo
y sus gentes su extraordinaria colabo-
racién con la AESR y su gran empatia con
la pequeiia Erika y su familia.

Gracias por vuestro compromiso afo tras
ano y por ayudarnos a hacer la vida un
poco mas facil a todos los afectados.

CARRERA SOLIDARIA EN EL
CPI EL ESPARTIDERO

El Centro de Educacion Infantil y Primaria
“C.P.I.El Espartidero” de Zaragoza disput6
la Il Carrera Solidaria organizada por
alumnos, familiares y profesores.

El evento fue un rotundo éxito y conté con
la participacion de 800 personas. Todo
ello permitié la recaudacién y donacién a
AESR de 2.435,82€. Gracias de corazén por
ayudarnos en esta lucha.
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LA BARRIKADA BELCHITE

Por segundo aio consecutivo el pueblo de Lucia,
Belchite (Zaragoza), se ha volcado con su vecina y
con la Asociacién Espafiola de Sindrome de Rett.

Gracias a la pefia organizadora "La Barrikada
Belchite" por el apoyo y también a Pilar por la ini-

ciativa de venta de vasos solidarios. Y nuevamente
gracias a todas las personas que alli estuvieron y
que nos hicieron recaudar una cantidad de 3.824,50
euros.
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HONEYHDION

Os presentamos las diferentes intervenciones de
la Asociacion Espanola de sindrome de Rett en
varios medios de difusion durante 2019.



‘ DIARIO DE LEON

‘ DISTINTA FM

La AESR fue invitada a radio
Distinta FM en Cantabria. Du-
rante mas de una hora tuvi-
mos la oportunidad de hablar
del sindrome de Rett y de la
problematica que conlleva
esta enfermedad. (Comienza
en minuto 23 vy, tras el des-
canso, en el 51):

CADENA SER CASTILLA
LA MANCHA

Con motivo del Dia Mundial
de las Enfermedades Raras,
la AESR-Toledo fue entrevis-
tada por la Cadena SER de
Castilla La Mancha.

CADENA SER AVILES

Continuamos con nuestra la-
bor de comunicacién y visibi-
lidad a través de la entrevista
en la cadena SER realizada
por Benigno Alonso, delega-
do de la AESR en Asturias.

ATICA FM

A continuacion, os de-
jamos una interesante
entrevista de radio so-
bre el sindrome de Rett
en el programa “El cofre
del capitdan Morgan” en
la que particip6 Belén
Cacho, delegada de Ia
AESR en Navarra.

"AQUI EN PETRER"

El sindrome de Rett fue ob-
jeto del articulo “Retrato de
Rett” en la revista alicantina
“Aqui en Petrer” (pags. 6 y
7). La autora alicantina; Puri
Moreno Abad, explica el sin-
drome de Rett a través de
una serie de entrevistas per-
sonales.

<

El Diario de Leon se hace eco
del sindrome de Rett medi-
ante una interesante entre-
vista a Yolanda Corén, presi-
denta de la AESR,y a Tamara,
madre de Laia y residente en
esta ciudad.

LOS SILENCIOS DE ELAN
Compartimos con vosotros
la amplia e interesante en-
trevista radiofonica sobre el
sindrome de Rett realizada a
Josele Ferré, miembro de la
Junta Directiva de la AESR, en
el progrma valenciano “Los
silencios de Elan”. (Comienza
a partir del minuto 7’ 45”).

HUERCAL ALMERIA
Aqui os dejamos la entrevis-
ta radiofénica a nuestra del-
egada, Antonia Herrera, con
motivo de la Ruta Motera
Solidaria 2019 en Huercal,
Almeria.

ES RADIO

Compartimos con vosotros
la entrevista en “Es Radio” a
Yolanda Coron, presidente de
la AESR, donde se habla del
sindrome de Rett. (La entre-
vista comienzaen1hy3’):

LAS MANANAS DE RNE
En octubre el sindrome de
Rett tuvo visibilidad en las
mafanas de RNE con Pepa
Fernandez, gracias a un gran
reportaje realizado por el
periodista Marcos Garcia
Santonja.
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Reflexiones y testimonios en torno al sindrome de
Rett. Articulos enviados por socios y simpatizantes
gue han querido compartir con todos nosotros sus
opiniones y experiencias.

Si queréis participar enviad vuestra historia a tes-
timonios@rett.es
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ntento sumergirme en
mis recuerdos y pensar
en la primera vez que
nos vimos y lo que sen-
timos, pero soy inca-
paz de encontrar nada
en mis pensamientos,
y eso me produce tris-
teza. Sélo vienen a mi
mente las sensaciones
que mama ha contado tantas veces:
iLo preciosa que eras! jLa nina mas
bonita que habia visto en su vidal
Fijate si eras linda que las enfer-
meras te paseaban por el hospital y
se les caia la baba. Y por supuesto
iLo lista que ibas a ser! Papa pensa-
ba que ibas a ser la nifa mas inteli-
gente del mundo, porque antes in-
cluso de llegar a casa, ya levantabas
tu cabecita para mirar lo que habia
frente a ti. Tenias ganas de ver el
mundo y el mundo tenia ganas de
verte a ti.

"No ha sido un camino
facil. Cuando éramos
pequeias yo séblo
queria que jugaramos
juntas, y era muy frus-
trante ver que no era
posible ..."

Sigo intentando recordar los
primeros afios, las primeras sensa-
ciones extrafias en casa cuando las
cosas empezaron a no ser cémo
debian. Cuando de repente dejaste
de decir las palabras que ya habias
aprendido, cuando en vez de seguir
sumando, empezaste a restar, cuan-
do en vez de seguir hacia delante
ibas hacia atras... y ahora me siento
bien por no recordar esos momen-
tos, porque debié ser de las cosas
mas duras que te toca vivir cuando
amas a alguien tanto como yo te
amo a ti.

Y nuevamente vuelven las palabras
de maméa a mi cabeza, la tristeza
en sus ojos cuando recuerda esos
anos, la ternura con la que te mira
cuando piensa en los dias y las no-
ches en el hospital, en los periplos
de médico en médico, psicélogos,
incluso curanderos, buscando una
explicacién que no llegaba.

No sé exactamente cuantos anos
teniamos cuando alguien le puso
nombre a tu enfermedad, ni si sen-
timos alivio al saber por fin como
se llamaba esto que te alejaba de
nosotros. Soélo sé que en aquel
momento descubrimos que daba
igual todo lo que hubiéramos po-
dido hacer desde que llegaste al
mundo, porque el monstruo que
te acechaba llevaba con nosotros
incluso antes de que aquel 15 de
enero de 1984 llegases a mi vida
para ensefiarme que hay muchas
formas de querer y que no todas
son iguales.

No ha sido un camino facil. Cuan-
do éramos pequefias yo sélo queria
que jugaramos juntas, y era muy
frustrante ver que no era posible ...
que tu tenias esa extrafa forma de
no hacerme ni caso y no coger las
mufiecas ni los cubos apilables. jY
yo me enfadada, ya lo creo que me
enfadabal Te acuerdas aquella vez
que tanto me cabreé que te tiré un
cubo a la cabeza ... cuando te pu-
siste a llorar y mama llego, fui in-
capaz de reconocer que habia sido
yo... como si mama no lo supiera.
Pero no me dijo nada, supongo que

"Pero no importa por-
que los anos fueron
pasando, y poco a
poco fui aprendiendo
que las cosas no son
siempre sencillas, ..."




entendié que para mi tampoco es-
taba siendo facil.

Y cuando era algo mas mayor sélo
queria que te curards, que fueras
como todos los demds, que nos
trataran a las dos por igual, que
mama dejard de protegerte y a mi
de pedirme que fuera mucho mas
madura de lo que me correspondia,
pero eso no sucedié nunca.

Pero no importa porque los afios
fueron pasando, y poco a poco fui
aprendiendo que las cosas no son
siempre sencillas, que a veces nos
toca vivir experiencias distintas a las
de los demas, pero eso no quiere
decir que no puedas disfrutar por
el camino. Y si echo la vista atras
ahora si que tengo mil recuerdos
juntas y curiosamente, a pesar de la
enfermedad, de las horas en el hos-
pital, la mayoria de los recuerdos
son buenos, las sensaciones son in-
creiblemente maravillosas. El vincu-

lo que forjamos las tres, mama, tu y
yo, es precioso, es inquebrantable,
y de los pocos que permaneceran
siempre en nuestra memoria. Nun-
ca hubo reproches, siempre hubo
miradas limpias y abrazos sinceros.
Y, sobre todo, mucha risa, y mucha
complicidad.

He ido aprendiendo con los afos, a
mirarte y entenderte, a quererte de
una forma diferente a como quie-
ro a los deméas. Sé que no puedo
pedirte nada, pero me das mu-
chas mas cosas de las que puedo
imaginar. Cuando el mundo se des-
quebraja, yo sigo acurrucandome a
tu lado y encontrando el alivio, que
s6lo tu puedes darme. La misma paz
que me brindabas cuando éramos
nifas y papay mama se peleaban, o
como cuando era una adolescente
y el chico que me gustaba no me
hacia caso, o como cuando sien-
do ya muy mayorcita mandé todo
al carajo y puse mi mundo patas

arriba, comenzando de cero. Alli
estabas tU, mirando a mis entranas,
y diciéndome a través de tu mirada:
iTati no importa nada porque nos
tenemos la una a la otra!

iY es verdad! no importa lo que
suceda en esta vida, nosotras siem-
pre nos tendremos.

Y yo, mi Tati del alma, siempre
lucharé por encontrar una cura para
ti, ysilacuranollega, lucharé porque
tengas una vida plena intentando
que los efectos de este monstruo
no te hagan mucho dano. Y siempre
pelearé por dar a conocer el RETT,
por apoyar a las familias, por ayudar
a esos hermanos y hermanas a en-
tender lo que estan viviendo, y so-
bre todo gritaré al mundo que no te
cambiaba por ninguna otra herma-
na, porque has sido, eres y siempre
seras: la mejor hermana del mundo.

Eva Dardalengas



oy abuela de
una nifa Rett, Laura, y me hace
ilusion compartir con vosotros la
experiencia del dia a dia con mi pe-
quenita.

Tiene cinco afos (casi seis) y es ale-
gre, si no es por las crisis nerviosas
que a veces tiene, y muy madru-
gadora.

Por la mafiana, al ir a despertarla
alrededor de las 7,30 me encuentro
con que la mayor parte de los dias
ya estd despierta. Algunas veces
estd nerviosa y tengo que cogerla
y acariciarla, intentando calmarla; le
acaricio la espalda, las manos, le voy
hablando bajito diciéndole: "No te-
mas, aqui estd la iaia (abuela), estoy
contigo y te quiero mucho". Mien-
tras, sujeto firmemente sus piernas
y cuerpo para amainar las convul-
siones. Al cabo de un rato, ya se le
ha pasado y se rie, aunque aun res-
pira fatigosamente por el esfuerzo
realizado.

Otras veces hay mas suerte.
Estd tranquila en la cama; eso
si, moviendo sin parar brazos vy
piernas. E incluso otras veces estd
alegre, tiene su gran fiesta, con ri-
sas y carcajadas. La levanto y la lle-
vo al cambiador. Al tiempo de sus-
tituir pafnal y pijama por la ropa de
calle le voy dando el 'parte’: "Hoy
es miércoles, estamos a mitad de la
semana y hace un frio en la calle ...;
habréd que abrigarse muy bien para
salir, ya veras. Hoy vas al cole, a ju-
gar con tus amigos, y esta tarde iras
a ver a tu caballito Tolo, con pap3,

en el coche" o "tienes fisio, con
Lucia". O bien: "hoy es sadbado, fin
de semana, y toca estar en casa con
los papas y los abuelos. Hoy no hay
cole; asi que puedes dormir todo lo
que quieras". Pero qué va, la nina
tiene los ojos abiertos como platos
y da la idea de que ya ha descansa-
do bastante. Y le voy cantando can-
ciones bajito. Los papds, uno y otro,
vienen a darle un beso antes de salir
a trabajar. Y Laura parece feliz.

Por ultimo, con escasa frecuencia
Laura estd dormida. La voy vistien-
do dormidita y casi al final empiezo
a hablarle para despertarla.

Una vez vestida, salimos al come-
dor para el aseo personal y el de-
sayuno. Primero, saluda a sus
mascotas, Tete, una lechuza, y el
elefante Dumbo, que le dan respec-

\

tivamente un picotazo y un trompa-
zo. A continuacion, le lavo la cara
y las manos, siempre aviséndola y
diciéndole "qué fria estéd el agua”,
"hay que secar bien las manos para
que no se crien sapitos". Le doy su
medicina, advirtiéndole que tiene
que tomarla, y por fin, lo que ella
espera con gana, el biberén de ce-
reales. Mientras lo toma le voy can-
tando canciones y acariciandole la
manita.

Mientras tanto, llega el abuelo, a
quien encomiendo la nifia para que
le dé el resto del biberdn, que toma
en dos veces, para poder descansar
y degustarlo mejor. Una vez termi-
nado, la peino, le lavo los dientes y
termino de asearla y se quedan los
dos sentados juntitos viendo la tele.
A Laura le encanta Lady Bug y otros
muchos dibujos de la tele y lo mira
con mucha atencion.

El abuelo se encarga de llevar a Lau-
ra al coche de ruta del cole, porque
yo tengo que atender al hermani-
to de Laura, Alex, que aun no tiene
dos afitos.

Laura tiene mucha suerte con su
hermanito, porque es carifioso
con ella y quiere jugar con ella y le
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coge las manos y se echa encima
para darle besos e intenta ayudar si
piensa que algo necesita la que él
llama Lauri.

Cuando la nena vuelve del cole,
a las 5 de la tarde, lo primero de
todo es merendar, tras la medicina.
Nuevamente tiene a sus abuelos
y canguro a su disposicion. Tene-
mos programada la semana: lunes
y miércoles, Yus -su canguro cariio-
sa- la lleva a fisioterapia; martes,
papa la lleva a montar a caballo;
jueves o viernes entre Yus y la iaia
la ponemos en el bipedestador un
ratito, la leemos un cuento, la saca-
mos a pasear y luego la bafiamos;
otras veces viene a recogerla la
abuela Margarita y se la lleva a su
casa hasta la hora de cenar.

Los abuelos paternos se encargan
también de Laura los sdbados y do-
mingos por la mafiana a partir de las
nueve, una vez que ya estd la nifa
aseada por la iaia y ha estado me-
dia hora en el bipedestador, y hasta
las doce, mientras la iaia, a veces
atiende a Alex. Asi, entre los abue-
los dejamos descansar a los papas
un poco el fin de semana. Y por la
tarde ya es toda de sus papas.

Las nochestambién son exclusividad
de los papés. Alrededor de las 7,30
de la tarde le ponemos el pijamay
la preparamos para cenar. Se encar-
ga papa o mama de darle la cena a
trocitos sobre las 8 h. y luego des-
cansa un poco hasta que mama le
da el biberén para ir a dormir mien-
tras le canta bajito y le va diciendo
cosas bonitas. Asi la nena comienza
a sentir somnolencia y se va prepa-
rando para dormir. A las 9 estd en
la cama.

Cuestién aparte es cuando la nifa
tiene vacaciones o cuando no va al
cole porque estd enferma. Nuestra
atencion por la nifia es constante, a
primera hora la iaia, que se encarga
del desayuno, de ponerla un ratito
en el "bipe", de jugar con ella, de

leerle cuentos y ponerle musica;
luego, la canguro la atiende con
carifio, le da un tentempié de me-
dia mafana, la saca de paseo, le da
la comida y la vuelve a poner en el
"bipe", con la tele encendida has-
ta que es el momento de hacer la
siesta.

Y ahora os voy a contar una cosa
extraordinaria. Aseguro que he
tenido una conversacién con mi
nieta. Estdbamos viendo en la tele
a Pepa Pig; papa Pig habia hecho
un castillo y le dije a Laura:

- Qué castillo tan bonito.

- Si - dijo la nifia con su lengua de
trapo.

Yo segui: - Es un castillo precioso.
Ella contestd: - Esta bien.

Yo estaba emocionada y le dije:

- ¢ Te gustaria vivir en ese castillo?
Y Laura dijo: - No.

Dije yo: - Claro, prefieres vivir en
casa con papd y mama, verdad?

Y la nena dijo: - Si.

La mama no me creyé cuando se lo
conté, pero yo estoy segura de que
fue asi.

Este episodio da la idea de cuan
importante es estimular a la nifia
e interactuar con ella para obtener
respuesta e implicacién en la vida
diaria. Otras veces, la mama le da a
escoger "qué quieres Laura, la tele
o el cuento?" y le muestra con am-
bas manos, en una el mando de la
tele y en la otra un cuento. La nifia
mira el cuento y la mama le dice:
"Pero qué tal si ademas de mirar-
lo lo tocas?" Y Laura toca con su
mano izquierda el cuento; es zurda.
Entonces, yo le leo el cuento con
mucho gusto.

Es verdaderamente gratificante
el trato con las ninas Rett y resul-
ta satisfactorio ver la cantidad de
posibilidades de estimular su im-
aginacion y su actividad se te pre-
sentan, de tal manera que mi nieta
es a la vez una terapia ocupacional

\

y de capacidad de imaginacién im-
pagable y enriquecedora para mi,
que desempefio con todo el amor
del mundo.

Un abrazo muy fuerte para todos
los familiares y amigos de nuestras

ninas Rett.

Chus Fernandez.
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unca
pensé que mi calendario tendria
marcado una fecha para recordar
siempre: el 29 de febrero. Y no,
no es uno de los cumpleanos de
mi marido, mis hijas o mis padres,
pero si el dia que nos recuerda a
todos que hay muchas cosas dif-
erentes que debemos aprender
a normalizar, entender y difundir,
para poder ayudar. El 29 de febre-
ro es el d ia mundial de las
enfermedades raras, como el sin-
drome de Rett, del que quiero
hablar hoy en primera persona.

Quiero aclarar, por si alguno no
lo sabe, que una enfermedad es
rara por ser poco frecuente, solo
eso, y que dentro de estas en-
fermedades raras, las hay leves,
complicadas y graves y, aunque
en nuestro caso es de las graves,
me gustaria quitarle peso y solo
hablar de raro por el nimero de
afectados que la sufren.

El sindrome de Rett es una enfer-
medad de las consideradas raras
y graves de la que podria estar
escribiendo péaginas y paginas.
Es una enfermedad que afec-
ta mayoritariamente a nifas, de
base genética no hereditaria en la
mayoria de los casos y que afecta
al neurodesarrollo.

Las personas que lo sufren na-
cen “aparentemente sanas”, digo
"aparentemente” porque la enfer-
medad a no ser que despunte una
epilepsia precoz no empieza a dar
la cara hasta los 18 meses.

Durante este tiempo anterior al afio
y medio, el desarrollo podria ser
valorado como “normal”, de hecho
mi nifa tuvo un desarrollo hasta los
8 meses para mi bastante “normal”.
Sujeté la cabeza cuando tocaba,
se sentd cuanto tocaba, nos mird
e imité cuando tocaba, pero cerca
de los 12 meses noté que ciertas
cosas se ralentizaban o no llegaba
a hacer... Y, como lo esperado en
este sindrome, entre los 12-18 me-
ses empezaron a saltar las alarmas...
Esa nifia sonriente y bonita no se in-
corporaba sola, esas silabas tan de-
seadas (" ma-ma” ) no llegaban vy,
a pesar de que la gente me queria
trasmitir normalidad, incluso los
médicos, yo notaba que algo raro
estaba pasando.

La enfermedad empezaba a dar la
cara, produciéndose ese temido
retroceso que luego he sabido que
es caracteristico del sindrome de
Rett. En este retroceso se pierden
las habilidades adquiridas. En nues-
tro caso eran pocas, pero las con-

"Esa nina sonriente y
bonita no se incorpo-
raba sola, esas silabas
tan deseadas (ma-ma)
no llegaban"

seguidas las empezé a olvidar y asi,
poco a poco, aparecieron los sinto-
mas principales de esta enferme-

dad.

Dejé de balbucear y ya nunca mas
volvi a escucharla. Es verdad que al-
gun@s afectad@s conservan el len-
guaje, pero si esto ocurre su conver-
sacién puede que sea muy limitada;
|@s que caminan dejan de caminar,
una minoria mantiene una deambu-
lacién; sus manos se encierran en un




repetitivo golpeo o lavado del que
no pueden saliry, por ello, dejan de
ser operativas; y empiezan a apa-
recer otros problemas asociados
como epilepsia, trastorno de suefio,
de conducta, digestivos, respirato-
rios o escoliosis, convirtiéndose la
mayoria en dependientes 100%.

Parece complicado todo lo que pon-
go, pero lo mas duro no es la enfer-
medad si no el desconocimiento, la
falta de compresion vy, por su pues-
to, empatia por parte de nosotros.
Desconocimiento que hace que el
diagndstico tarde tiempo y eso hay
que evitarlo, ;por qué? Porque esta
demostrado que cuanto mas pe-
quenit@s sean diagnosticad@s, hoy
en dia pueden acceder a terapias
muy beneficiosas para ell@s.

Ademads no me puedo permitir que
a otra familia le ocurra lo mismo que
a nosotros: ir a un pediatra a los 12
meses y salir de consulta con una
sensacion de madre loca que no ha

sabido estimular a su hija, cuando
el que no supo ver lo que estaba
sucediendo fue él.

Ligado a ese desconocimiento,
también existe una falta de com-
prensién acerca de estas enferme-
dades, considerando “raros” a los
que las padecen, y en esto, por
favor, necesito la ayuda de todos
para poderlo cambiar.

"Un simple hola por
la calle o en el parque
puede ser suficiente, y
es verdad que aunque
cuesta, siempre hay
algiin peque que se
acerca "

Mi hija no habla, no camina, pero
escucha si alguien se acerca, a
veces chilla y mucho, pero como
otros ninos, y no por ello es mejor

dejarla de lado. Sé que no puede
seguir a la carrera al resto, ni jugar
al veo-veo, pero sentir que a su
manera forma parte de esto la hace
ser uno mas.

Un simple hola por la calle o en el
parque puede ser suficiente, y es
verdad que aunque cuesta, siem-
pre hay algun peque que se acer-
ca, pero al mismo tiempo siempre
hay algun adulto que se lo lleva in-
dicando que no me moleste... En
fin otra guerra mas, educar a esos
padres para criar a sus hijos en una
sociedad mas empatica donde ellos
puedan mirar con una normalidad
que sus padres no supieron hacer.

Necesitamos no solo formar a los
profesionales y a los sanitarios, si
no al resto de nosotros. Necesita-
mos entender que hay personas
que manejan otros lenguajes, con
los que son capaces de hablar (en
el caso de mi hija, la mirada). Y una
vez nosotros estemos formados,
conseguiremos eliminar etiquetas
y que solo quede la de una enfer-
medad de baja prevalencia solo por
esto, por baja prevalencia.

Nosotros intentamos vivir en un
mundo un poquito mejor e incul-
carlo a los que nos rodean. Inclu-
so editamos un cuento, titulado
"La princesa sin palabras”, inicial-
mente pensado para que los nifios
pudieran entender a otros nifios
distintos a ellos, en este caso por
estar afectados por una enfermad
rara como es el sindrome de Rett,
pero después de sacarlo a la luz nos
dimos cuenta que deberia ser lec-
tura obligatoria para los padres que
queremos que nuestros hijos creen
un futuro mucho mejor.

Laura Blazquez



¢ Por queée
RETTos de
Amor?

Al igual que muchas familias espe-
ramos con gran alegria a nuestra
primogénita Fer o Ferchy como la
llamamos de carifio. Durante su
primer afio de vida, empezamos a
notar que algo no iba bien en su
desarrollo y fue asi como iniciamos
una larga lista de visitas a hospi-
tales, doctores y especialistas etc.
siempre con la esperanza de encon-
trar una respuesta y una solucién a
la situacién, por la cual estdbamos
pasando. Nunca nos imaginamos
que nos encontrariamos con un
diagnéstico tan desalentador, el
cual nos rehusdbamos a aceptar y
entender. Como muchas familias,
pasamos por diferentes emociones
frustracion, llantos, enojo, tristeza y
depresion.

Este diagndstico cambio la percep-
cion de la vida para todos los in-
tegrantes de la familia. En mi caso
el tiempo me ayudo a comprender
que el sindrome de RETT también

me ha dado momentos de mucha
felicidad, amor, paz, alegria y la
oportunidad de conocer a muchas
personas. Descubri que todos los
dias malos se podian convertir en
bendiciones y dias llenos de amor,
al ver a mi hija crecer e ir descu-
briendo cada dia cosas nuevas en
ella.

Durante este viaje a través del
sindrome de Rett, hemos tenido
la gran bendicién de convivir con
otras familias, no sdlo de México,
sino de distintos paises. Familias
que nos alentaron y apoyaron y de
repente te das cuenta que no es-
tas solo en esta lucha.

Entendimos la importancia que
tienen los grupos de apoyo, los
encuentros de familia asi como
congresos médicos. En ellos te
sientes libre y comprendido al ex-
presar tus necesidades y las de tus
hijas sin ser juzgado. Ademas de
contar con informacién de primera
fuente sobre los avances médicos,
terapéuticos y tecnoldgicos que
existen en la actualidad.

Ahi es donde surge la idea, de
poder iniciar este proyecto llama-

do “Rettos de Amor”. Asociacion
civil sin fines de lucro, creada el
pasado 10 de septiembre del 2018.
Nuestro principales objetivos son
el difundir, concientizar e informar
sobre el sindrome de Rett, para
que dia con dia mas niflas y nifos
mexicanos tengan de manera opor-
tuna un diagnéstico.

Lamentablemente en México, asi
como en muchos otros paises de
Centro y Sudamérica. Existen varias
niNas aun sin un diagndstico y otras
mal diagnosticadas, esto se debe a
que el examen genético es realiza-
do pocas veces en el sector publico
(por sus altos costos) lo que orilla a
las familias a hacer un desembolso
dentro del sector privado pagando

hasta 1,500 euros por dicho estu-
dio.

Para que nos demos una idea de
lo grave que es esta situacion, ac-
tualmente la Ciudad de México
(La Ciudad Capital) cuenta con
una poblaciéon total estimada en
21 millones de habitantes. Nuestra
Asociacion tiene tan solo 15 nifas
registradas en esta Ciudad, el res-
to estadn localizadas en diferentes
estados de la Republica Mexicana
haciendo un total de 100 familias
mexicanas.

Dentro de la Asociacién también
tenemos familias |beroamericanas.
Lo cual nos ha llevado estrechar |a-
zos y unir esfuerzos con otras aso-
ciaciones de Centro y Sudamérica
creando asi "Rett Latina", la cual
estd conformada por diferentes
asociaciones y agrupaciones de
Argentina, Bolivia, Chile, Colombia
Guatemala y Pera.

Estamos muy satisfechos con lo que
se ha logrado a través de Rettos de
Amor en tan poco tiempo. Al final
del dia todos somos un gran familia
no importa en qué pais del mundo
nos encontremos.

Miriam Salinas
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