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MARIA LUISA REAL GONZALEZ

Consejera de Sanidad,
Gobierno de Cantabria

GOBIERNO
de
CANTABRIA

(CONSEJERIA DE SANIDAD

S

Las enfermedades raras, o enfermedades poco frecuentes como prefieren denominarlas los
afectados, constituyen un grupo heterogéneo de enfermedades que, al ocultarse tras sinto-
mas relativamente comunes, suelen ser de diagndstico tardio y muchas veces erréneo, lo que
afiade angustia y sufrimiento a quien las padece y a su familiares.

Detectarlas y diagnosticarlas precozmente debe ser una prioridad en todos los niveles de
Atencion Sanitaria ya que de ello va a depender, en muchas ocasiones, la posibilidad de me-
joria, al poder actuar y planificar precozmente el tratamiento adecuado que determinara un
mejor desarrollo de los nifios y nifias afectados.

Las enfermedades raras no sdlo afectan a las personas diagnosticadas sino a las familias,
amigos, cuidadores y a toda la sociedad. Por esto, las intervenciones deben estar también di-
rigidas a sus familiares y al entorno, con la finalidad de que se sientan participes y responsa-
bles de las actuaciones sanitarias. La proteccion, mantenimiento y recuperacion de la salud
tiene que ser responsabilidad tanto del individuo como de la comunidad.

Desde la Consejeria de Sanidad del Gobierno de Cantabria consideramos necesaria y priori-
taria la participacion de los ciudadanos en las politicas de salud y en los servicios de atencion
sanitaria, porque estamos convencidos de que, sintiéndose participes y responsables de las
actuaciones sanitarias, pasando de ser beneficiarios pasivos a ser agentes de su propio de-
sarrollo, contribuiran a mejorar su propia salud y la del resto de los ciudadanos, logrando de
esta forma mayor satisfaccion de los usuarios y mayor eficiencia del sistema sanitario

Considerando la salud como méximo derecho, desde la Consejeria de Sanidad y nuestro Sis-
tema Sanitario Publico apoyamos e impulsamos todas las actuaciones que se desarrollen en
el ambito de las enfermedades poco frecuentes, estimulamos el Registro de Enfermedades
Raras de Cantabria y planteamos un Programa Especial que aborde la situacion de desventa-
ja en cuanto a deteccion, diagndstico y tratamiento precoz de estas enfermedades.

Las asociaciones de enfermedades raras, con su trabajo desinteresado, desde la solidaridad
y el altruismo, constituyen grupos de ayuda que desarrollan una actividad complementaria a
la que prestan los servicios publicos, constituyendo un ejemplo de participacion de los indi-
viduos en las decisiones de salud.

En este marco de actuacion, una Guia de Asociaciones de Enfermedades Raras cumple un doble
objetivo: por un lado, el de informar acerca del movimiento asociativo sobre enfermedades poco
frecuentes existente en Cantabria y, por otro, dar a conocer las prestaciones y servicios que estas
asociaciones ofertan a la poblacion, con el objetivo comutn de paliar, en la medida de lo posible, los
efectos que estas enfermedades producen sobre las personas que las padecen y sus familiares.

Esta Guia facilitara la labor diaria de los profesionales implicados en la atencion a personas
afectadas por enfermedades raras y, a eéstas y a sus familias, las ayudara a orientar sus es-
fuerzos para lograr una atencion integral que redunde, finalmente, en una mejora de su cali-
dad de vida, sintiéndose acompariados y apoyados en la consecucion de su objetivo.

Nuestro agradecimiento a todos quienes han participado en la elaboracion de esta Guia por
el esfuerzo y trabajo realizados. Su entrega y dedicacion altruista serviran, sin duda, para me-
jorar la calidad de vida de las personas afectas de enfermedades raras y sus familias.

Maria Luisa Real Gonzalez
Consejera de Sanidad de Cantabria
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PABLO DIESTRO EGUREN

Alcalde del Ayuntamiento
de Reocin

Excmo. Ayuntamiento
de Reocin

Es un placer para mi, como alcalde de Reocin, aprovechar la oportunidad que me brinda la
Asociacion Sindrome de Noonan de Cantabria para apoyar la iniciativa que ha tenido de editar
la Guia de Asociaciones de Cantabria y Recursos Sociales para las familias.

Las Enfermedades Raras afectan a pocas personas cada una de ellas, pero a un nimero im-
portante en su conjunto. En Esparia lo hacen de forma directa o indirecta a unos tres millones
de personas. La obligacion de los gestores publicos es aportar todos los recursos posibles
para que la investigacion, informacion y difusion de estas enfermedades sean maximas. Hay
muchas personas dedicando lo mejor de si para encontrar respuestas a estas enfermedades
y la obligacion de las Administraciones Publicas, y en ultimo extremo de la sociedad misma,
es brindarles todo nuestro apoyo.

Cuando una familia se enfrenta a un diagndstico como puede ser el de una enfermedad
poco frecuente, se abre ante ellos un nuevo mundo, hay muchas dudas, temores y pre-
guntas y lo dltimo que le debe ocurrir a cualquier familia es que se sienta desamparada.
Un diagndstico precoz y una respuesta lo mas répida y eficiente, deben ser las lineas ba-
sicas de actuacion. Las familias deben sentir desde el primer momento que se hace todo
lo posible por atender sus necesidades.

En el caso del Sindrome de Noonan, con 300 afectados en Cantabria, y de cualquier
enfermedad poco frecuente, los afectados y sus familias deben ser arropados. Se
debe tratar de conseguir para ellos la mayor autonomia y calidad de vida posibles, son
objetivos irrenunciables.

La guia que aqui se presenta colaborara sin duda a la consecucién de los citados
objetivos, su informacion es de enorme valor practico y debe ser a la vez una herra-
mienta de concienciacidn y reflexion. Desde la Alcaldia de Reocin y la Concejalia de
Servicios Sociales la sensibilidad es maxima hacia cualquier persona que tenga una
dificultad especial en la vida y colaboraremos en la medida de nuestras posibilidades
en la mejora de sus condiciones de vida.

Por ultimo quiero agradecer el enorme trabajo que realiza la Asociacion Sindrome de Noo-
nan Cantabria y felicitar por ello de forma muy especial a su Presidenta cuya entrega y
generosidad son motivo de ejemplo y referente para aquellos que conocemos su trabajo.

Pablo Diestro Eguren
Alcalde del Ayuntamiento de Reocin

[ 1
1 6 |




1 GUIA DE ENFERMEDADES RARAS, POCO FRECUENTES
Slndrome diN OON A O DE BAJA PREVALENCIA: ASOCIACIONES EN CANTABRIA

MAR ARRUTI BUSTILLO
Presidenta CERMI CANTABRIA ¢ rmi

(Comité de Entidades Representantes de o W

Personas con Discapacidad en Cantabria)

y COCEMFE-CANTABRIA, &4
(Federacion Cantabra de Personas con CE;:E WFE
Discapacidad Fisica y Organica) CARTADRIA

Hace tan solo quince afios las enfermedades poco frecuentes eran totalmente desconocidas
en nuestra sociedad.

En 1999 FEDER (Federacion espariola de enfermedades raras) se constituyd para ser la voz
de las personas que conviven con enfermedades poco frecuentes y sus familias. Y desde
entonces viene trabajando para defender, proteger y promover los derechos de los mas de 3
millones de personas con ER en Espana.

Nadie duda que las enfermedades poco frecuentes tengan hoy un espacio importante en las
politicas sanitarias de nuestra region, de nuestro pais, e incluso de Europa. Y gran parte de
esto se debe a la labor que dia a dia vienen desarrollando las asociaciones que se han ido
constituyendo en estos afos y que se han ido uniendo para defender objetivos comunes.

Pero esto no es suficiente y por ello, las asociaciones siguen trabajando con los responsables
sanitarios, educativos, la comunidad cientifica, la industria farmacéutica, los medios de co-
municacion... y la sociedad en su conjunto para hacer visibles sus necesidades, y proponer
soluciones para mejorar su esperanza y calidad de vida.

Estas soluciones no pueden ser iguales para todas las personas, por eso hay que seguir
reivindicando que se adapten a las necesidades de cada una. Hay que impulsar con fuerza
la investigacion, clave para la vida de estas personas, introducir en Cantabria y en Espana
nuevos medicamentos, desarrollar tratamientos innovadores...

Y junto a estas acciones no puede faltar la informacidn y orientacion, la formacion, el apoyo
mutuo... que las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias tanto necesitan.
Esta es parte de la labor de las asociaciones y por ello darlas a conocer es muy importante.

Desde aqui, me gustaria animar a las personas a las que se diagnostica una enfermedad y a
sus familias a que os acerquéis a las asociaciones. No solo encontrareis en ellas una parte del
apoyo que necesitdis, sino que también podréis participar de forma activa y uniros a la lucha,
para que la plena inclusién social, sanitaria, educativa y laboral sea una realidad.

El movimiento asociativo lo debemos fortalecer entre todas las personas implicadas, solo asi
conseguiremos avanzar.

Muchas de las asociaciones que aparecen en esta Guia pertenecen a COCEMFE Cantabria
(Federacion Cantabra de personas con discapacidad fisica y/u orgdnica). Desde esta fede-
racion las asociaciones trabajamos unidas para lograr un mayor protagonismo de los pa-
cientes, para que podamos tomar decisiones sobre nuestros derechos sanitarios y sobre los
servicios que nos prestan.

Confiamos en que esta guia sea Util para dar un paso mas en dar a conocer a la sociedad las
enfermedades de baja prevalencia y sus asociaciones en Cantabria. Y animamos a todas las
asociaciones a seguir trabajando cada vez con mas fuerza y unidad.

Nuestro agradecimiento a la Asociacion de Sindrome de Noonan de Cantabria

Un saludo
Mar Arruti Bustillo

Presidenta CERMI CANTABRIA y COCEMFE-CANTABRIA
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JUAN CARRION TUDELA

Presidente FEDER
(Federacion Espariola
de Enfermedades Raras) "™, *

Queridos amigos:

Es para mi un orgullo el hecho de poder saludaros a todos a través de este proyecto
tan necesario en la actualidad como es la Guia de Enfermedades Raras, poco fre-
cuentes o de baja prevalencia: Guia de Asociaciones de Enfermedades Raras en Can-
tabria, puesta en marcha por la Asociacion de Sindrome de Noonan en la Comunidad

Estoy seguro de que gracias a su publicacion, miles de personas podran acercarse en
profundidad a la realidad, en gran parte desconocida, que gira en torno a las comple-
jas caracteristicas de estas patologias. La falta de orientacion e informacién son algu-
nas de las principales barreras con las que nos encontramos los mas de tres millones
de personas que convivimos con una Enfermedad Poco Frecuente en nuestro pais.

Por eso, es muy necesario llevar a cabo este tipo de iniciativas en pro del conocimiento, no sélo
de los pacientes, sino también de los profesionales sanitarios asf como de toda la sociedad.

De esta forma, esta guia consigue orientar a las familias, agilizar los procesos sa-
nitarios fomentando el conocimiento de los especialistas y labrar la concienciacion
social en pro de una informacion veraz de calidad.

Por otro lado, esta guia no sdlo trata la situacion Sindrome de Noonan en Cantabria, sino
que busca cubrir las necesidades del resto de Enfermedades Poco Frecuentes, como la
Neurofibromatosis, Esclerodermia, Hemofilia, Sindrome de Williams, Hidrocefalia y Espina
Bifida, Enfermedades Neuromusculares, Fibrosis Quistica, Aniridia, Aciduria Glutarica tipo
1, Sarcoidosis o Mastocitosis, entre otras. Como resultado, la labor de esta asociacion se
hace extensible al resto del colectivo y favorece también la realidad de otras patologias.

En este sentido, quiero reconocer la labor llevada a cabo por la Asociacion de Sin-
drome de Noonan en Cantabria por hacer posible esta publicacion y apoyar no sélo
a las familias a las que representa sino también a todas las que conviven con una
Enfermedad Poco Frecuente en cualquier rincdn de la geografia espafiola.

Por udltimo, me gustaria recalcar la magnitud de esta iniciativa, considerandola como
una buena prdactica y esperando que pueda extrapolarse al resto de Comunidades
Auténomas. Sdlo trabajando juntos, en la misma direccion, podemos conseguir una
sociedad mas informada, concienciada, equitativa y accesible.

Un saludo, Juan Carrion Tudela
Presidente de la Federacion Espanola
de Enfermedades Raras (FEDER).
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Sindrome de Noonan

Guia de enfermedades raras,
poco frecuentes o

asociacion sindrome A€ DAJA prevalencia:

Noonan de Cantabria — Agociaciones en Cantabria

La Asociacién Sindrome de Noonan de Cantabria, con la colaboracion del Go-
bierno de Cantabria, Consejeria de Sanidad, Direccién General de Ordenacién
y Atencién Sanitaria, y el Ayuntamiento de Reocin, presenta la GUIA DE EN-
FERMEDADES RARAS, POCO FRECUENTES O DE BAJA PREVALENCIA:
ASOCIACIONES EN CANTABRIA, cuyo objetivo es facilitar informacién sobre
las Enfermedades Raras, poco frecuentes o de baja prevalencia, y las Asocia-
ciones que en Cantabria tienen representacion.

La Guia se articula en tres partes bien diferenciadas:

En primer lugar, breves y concisas definiciones sobre las Enfermedades Ra-
ras, poco frecuentes o de baja prevalencia: Qué son, a cuantas personas afec-
tan, tipos de Enfermedades Raras, que las caracteriza, principales problemas
de quienes padecen una Enfermedad Rara, necesidades de I@s pacientes y las
familias, el diagnéstico,........ que consideramos son las primeras preguntas que
nos podemos hacer, ante la sospecha o diagnéstico de una Enfermedad Rara,
poco frecuente o de baja prevalencia.

En segundo lugar, informacién sobre 12 Enfermedades Raras que tienen re-
presentacién en Cantabria, Esclerodermia, Enfermedades Neuromuscula-
res, Espina Bifida e Hidrocefalia, Fibrosis Quistica, Hemofilia, Neurofi-
bromatosis, Aniridia, Mastocitosis, Aciduria Glutarica Tipo I, Sarcoidosis,
Sindrome Noonan, Sindrome Williams, con una descripcion de la enferme-
dad, su diagnéstico, los sintomas/anomalias, y el tratamiento.

Y, en tercer lugar, informacién de las 12 Asociaciones de Enfermedades
Raras, poco frecuentes o de baja prevalencia, que tienen representacion en
Cantabria, ya sea a través de Asociaciones de caracter Nacional, que tienen
Delegacién y/o representacion en Cantabria, o de Asociaciones Autonémicas
Cantabras: Asociacion Cantabra de Afectados de Esclerodermia, Asocia-
ciéon Cantabra de Enfermedades Neuromusculares, Asociacion Cantabra
de Espina Bifida e Hidrocefalia, Asociacién Cantabra de Fibrosis Quisti-
ca, Asociacion Cantabra de Hemofilia, Asociacion Cantabra para la Neu-
rofibromatosis, Asociacion Espanola de Aniridia, Asociaciéon Espanola
de Enfermos de Mastocitosis, Asociacion lzara: Aciduria Glutarica Tipo
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I, Asociacion Nacional de Enfermos de Sarcoidosis, Asociacion Sindrome
Noonan de Cantabria, Asociacion Sindrome Williams de Cantabria, con
los datos de la Asociacion, su logo, forma de contacto, afio de constitucién,
C.L.F, registros de la Asociacién, quién es la Asociacion, sus objetivos y mision,
sus fines, los recursos y servicios que ofrece para las personas afectadas y sus
familias y las Entidades a las que pertenece, con los datos y redaccién que ha
facilitado cada una de las Asociaciones participantes.

Asi, la GUIA DE ENFERMEDADES RARAS, POCO FRECUENTES O DE
BAJA PREVALENCIA: ASOCIACIONES EN CANTABRIA, cumple un doble
objetivo: por un lado, el de informar acerca de 12 Patologias y por otro, dar a
conocer el movimiento asociativo sobre enfermedades poco frecuentes exis-
tente en Cantabria con las prestaciones y servicios que estas asociaciones
ofertan a la poblacién, con el objetivo comun de paliar, en la medida de lo posi-
ble, los efectos que estas enfermedades producen sobre las personas que las
padecen y sus familias.

Ademas, esta Guia facilitara la labor diaria de |1@s profesionales implicados en
la atencién a personas afectadas por enfermedades raras, poco frecuentes o
de baja prevalencia y, a éstas y a sus familias, las ayudara a orientar sus es-
fuerzos para lograr una atencion integral que redunde, finalmente, en una me-
jora de su calidad de vida, sintiéndose acompafiad@s y apoyad@s en la conse-
cucion de su objetivo.

¢{QUE ES UNA ENFERMEDAD RARA, POCO FRECUENTE O DE
BAJA PREVALENCIA?

Es una enfermedad que tiene una baja frecuencia o aparece raramente en la
poblacion. Para ser considerada como rara, cada enfermedad especifica solo
puede afectar a un ndmero limitado de la poblacién total, definido en Europa
como menos de 1 cada 2.000 ciudadan@s.

L@s pacientes y las asociaciones que las apoyan ponen de manifiesto que es
crucial darse cuenta de que “le puede ocurrir a cualquiera, en cualquier
etapa de la vida. Es mas, no es extraifio padecer una enfermedad rara.”

¢A CUANTAS PERSONAS AFECTA?

Del 6 al 8% de la poblacién mundial, mas o menos, estaria afectad@ por estas
enfermedades, o sea mas de 3 millones de espafoles/as, 27 millones de euro-
pe@s y 25 millones de norteamerican@s.

¢(CUANTOS TIPOS DE ENFERMEDADES RARAS HAY?

Desde la perspectiva médica, las enfermedades raras estan caracterizadas por
el gran nimero y amplia diversidad de desérdenes y sintomas que varian no sélo
de enfermedad a enfermedad, sino también dentro de la misma enfermedad.

[ 1
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La misma condicién puede tener manifestaciones clinicas muy diferentes de
una persona afectada a otra. Para muchos desérdenes, hay una gran diversi-
dad de subtipos de la misma enfermedad.

Se estima que existen hoy entre 5.000 y 7.000 enfermedades raras distintas,
que afectan a I@s pacientes en sus capacidades fisicas, habilidades mentales
y en sus cualidades sensoriales y de comportamiento. Muchas discapacida-
des pueden coexistir en una persona determinada, y ésta es definida entonces
como paciente con discapacidades multiples.

¢{QUE CARACTERIZA A LAS ENFERMEDADES RARAS (ER)?

Las enfermedades raras son, en su mayor parte, cronicas y degenerativas. De
hecho, el 65% de estas patologias son graves e invalidantes y se caracte-
rizan por:

e Comienzo precoz en la vida (2 de cada 3 aparecen antes de los dos afios)

¢ Dolores crénicos (1 de cada 5 enfermos)

¢ El desarrollo de déficit motor, sensorial o intelectual en la mitad de los
casos, que originan una discapacidad en la autonomia (1 de cada 3 casos);

e En casi la mitad de los casos el pronédstico vital esta en juego, ya que a
las enfermedades raras se le puede atribuir el 35% de las muertes antes
de un afo, del 10% entre 1y 5 afios y el 12% entre los 5y 15 afios.

¢CUALES SON LOS PRINCIPALES PROBLEMAS DE QUIENES PADECEN UNA ER?

¢ Falta de acceso al diagnéstico correcto. El periodo entre la emergen-
cia de los primeros sintomas y el diagndstico adecuado implica retrasos
inaceptables y de alto riesgo, asi como diagnésticos erréneos que condu-
cen a tratamientos inadecuados: el laberinto del pre-diagnéstico.

¢ Falta de informacion. Tanto sobre la enfermedad misma como sobre
doénde obtener ayuda. En este sentido, es importante destacar la falta de
referencia a profesionales cualificad@s y especializad@s en ER puesto que
en muchos casos son inexistentes.

¢ Falta de conocimiento cientifico. Esto origina dificultades para desarro-
llar las herramientas terapéuticas, para definir la estrategia terapéutica y
-en una palabra- de los productos terapéuticos, tanto los productos médi-
cos como los mecanismos médicos apropiados.

¢ Problemas de integracion social, escolar y laboral. Vivir con una enfer-
medad rara tiene implicaciones en todas las areas de la vida, tanto en el
colegio, eleccion del trabajo futuro, tiempo de ocio con I@s amig@s o en la
vida afectiva. Puede llevar a la estigmatizacion, aislamiento, exclusion de
la comunidad social, discriminacion para la suscripcion del seguro (seguro
de vida, seguro de viaje, de hipoteca, etc.) y, a menudo, a oportunidades
profesionales reducidas, cuando esta cuestion es de gran relevancia.
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¢ Falta de apropiada calidad del cuidado de la salud. Combinando las
diferentes esferas de conocimientos técnicos necesitados por I@s pacien-
tes de enfermedades raras, tales como fisioterapeuta, nutricionista, psico6-
log@, etc., |@s pacientes pueden vivir durante varios afios en situaciones
precarias sin atencién médica competente, incluyendo intervenciones de
rehabilitacion; permanecen excluidos del sistema del cuidado sanitario, in-
cluso después de haberse hecho el diagnéstico.

e Alto coste de los pocos medicamentos existentes y cuidado. El gasto
adicional de hacer frente a la enfermedad, en términos tanto de ayudas
humanas como técnicas, combinado con la falta de beneficios sociales y
reembolsos, causa un empobrecimiento total de la familia y aumenta dra-
maticamente la desigualdad de acceso al cuidado para |@s pacientes de
enfermedades raras.

e Desigualdad en la accesibilidad al tratamiento y el cuidado. Trata-
mientos innovadores estan, a menudo, desigualmente disponibles a causa
de los retrasos en la determinacion del precio o en la decision de reem-
bolso, falta de experiencia de |@s médic@s que tratan (no hay médic@s
suficientes implicados en las pruebas clinicas de enfermedades raras) y la
ausencia de recomendaciones sobre tratamientos consensuados.

¢QUE HACER ANTE EL AISLAMIENTO SOCIAL AL QUE TIENDEN L@S
PACIENTES Y LA FAMILIA?

Por razones diversas, la familia con un/a paciente con una enfermedad
rara, corre un grave riesgo de aislarse socialmente. Dejan de participar en
la vida social y 1@s amig@s no saben muy bien como reaccionar ante la perso-
na enferma, a veces ocurre que les resulta incémoda la relacion y disminuyen
los contactos. Pero en la mayoria de las ocasiones la carga de los cuidados
ocupa tanto tiempo a la familia que no pueden corresponder al entorno como
lo venian haciendo anteriormente. El resultado es que cuando la familia necesi-
ta mas contacto, tiende al aislamiento social.

LA FAMILIAY EL/LA ENFERM@ NECESITAN
e Apoyo emocional
e Informacion clara sobre el curso de la enfermedad
e Ayuda material (limpieza de la casa, cuidado de 1@s hij@s, a veces del en-
ferm@, compras, comida, transporte, gestiones ante el sistema sanitario, etc.)

EN RELACION A LA DEPENDENCIA, ;CUAL ES LA

SITUACION DE L@S AFECTAD@S POR UNA ER?

La dependencia que generan las ER es muy variada dependiendo del tipo de
patologias. En general, implican un deterioro importante de la calidad de
vida, mayor cuando el curso de éstas es degenerativo, como ocurre en buena
parte de ellas. Existen enfermedades que desembocan en un proceso de
dependencia, bien porque cursen con una demencia, bien porque lleven aso-
ciada una discapacidad. Como consecuencia, toda la familia se ve afectada
por la enfermedad.
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Vemos que I1@s afectad@s por una ER tienen los mismos problemas de inte-
gracion social, pero ademas sufren procesos de agravamiento que les obligan
a la hospitalizacién, procesos degenerativos y gran dependencia del ambito
hospitalario y, todo ello, dificulta su integracion.

¢(CUALES SON LAS DIFICULTADES DEL/ DE LA PROFESIONAL MEDIC@
PARA DIAGNOSTICAR Y TRATAR UNA ER?
¢ | a baja frecuencia de estas enfermedades hace que no se puedan tener
casos suficientes para adquirir experiencia por parte de I@s profesionales.
¢ Dificultad para hacer estudios sobre estas enfermedades.
¢ Ante la dificultad diagnéstica el/la profesional médic@ tiende a inhibirse
derivando a otros profesionales médicos. Muchas veces no se conoce si
existen centros que puedan orientarles.

HACIA UNA VISION GLOBAL DE LAS ER. UN NUEVO CONCEPTO DE
SALUD PUBLICA

El término de enfermedad rara, poco frecuente o de baja prevalencia es un
concepto nuevo, que necesita disefiar un modelo de intervencion sanitaria
distinto al de las enfermedades mas frecuentes. Entender esto por nuestra
parte ayudara a que la administracion pueda invertir recursos tanto humanos
como materiales para el desarrollo de programas especificos que aborden el
problema de las ER.

Evidentemente, no es posible desarrollar una politica sanitaria especifica para
cada enfermedad. Pero un enfoque global, hasta ahora fragmentado, puede
llevarnos a la solucion. Una aproximacion global a las enfermedades raras,
poco frecuentes o de baja prevalencia las permite salir del aislamiento y
crear auténticas politicas sanitarias.
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Asociacion Cantabra

& ¢ %  de Afectados de
N\ 4 Esclerodermia

\ 4 1) ACADE

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

La Esclerodermia, o esclerosis sistémica, es una enfermedad crénica del tejido
conectivo generalmente clasificada como una enfermedad reumatica. Es una
enfermedad de las denominadas “sistémicas”, porque no afecta a un solo 6r-
gano sino que puede afectar a multiples érganos y sistemas del cuerpo.

El término “esclerodermia” proviene de dos palabras griegas (“sclero” que
significa duro y “derma” piel) debido a que el endurecimiento de la piel es la
manifestacion mas visible de la enfermedad.

La Esclerodermia es una enfermedad en la cual los sintomas pueden ser vi-
sibles, como en el caso en el que la piel esta afectada, o invisibles, cuando los
afectados son los érganos internos.

NO es contagiosa, NO es infecciosa y NO es hereditaria.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El diagnéstico es un proceso largo y complicado, porque es posible que los
sintomas sean similares a los de otras enfermedades y cada persona lo desa-
rrolla de forma diferente y los sintomas se presentan de forma dilatada en el
tiempo, es decir, poco a poco.

Para efectuar un diagnéstico, el/la médic@ le preguntara a el/la paciente acer-
ca de su historia clinica, le hara un examen fisico y, posiblemente, le ordene
analisis de laboratorio y radiografias. Después buscara algunos de los sinto-
mas mas frecuentes que pueden ayudarle a la rapida deteccion y diagndstico.
Se encuentra en grupos de todas las edades, pero es mas frecuente entre los
25y los 55 anos.

La prevalencia de la Esclerodermia se estima entre es de unos 250-300 por
cada millén de habitantes, y la incidencia anual (nUmero de nuevos por afo) es
de 18-25 por cada milléon de habitantes.

3. ;CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
> Fenémeno de Raynaud. Es el mas comun (los vasos sanguineos se estre-
chan como respuesta al frio o al estrés).
> Manos hinchadas y entumecidas.
> Dolor y rigidez en las articulaciones.

[ 1
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> Trastornos de la piel: endurecimiento, ulceraciones, calcinosis, telangiec-
tasia (manchas rojas o moradas como pecas), sequedad, picor...

> Esclerodactilia y contracturas (endurecimiento de las yemas de los dedos
de pies y manos).

> Problemas digestivos y del canal gastrointestinal: disfuncién en el eséfago,
dificultad para tragar, diarrea...

> Sindrome de Sjogren (ojos y boca secos).

> Problemas dentales, orales y faciales por una tirantez general en la cara.

> Otros sintomas: fatiga, falta de energia, pérdida de peso...

4. TRATAMIENTO:
> Desarrollar un tratamiento individual para los sintomas.
> Ejercicio fisico para fortalecer los musculos.
> Fisioterapia y terapias alternativas: bafios de parafina, hidroterapia, oxige-

nacion de la piel...

Uso adecuado de los medicamentos prescritos.

> Habitos de buena higiene, especialmente de la piel, dientes, encias y pies
(incluyendo laropay el calzado).

> Medidas de sentido comun: evitar fatigas y descansar lo suficiente, apren-
der a tener controly  minimizar el estrés, mantener una dieta y peso equi-
librados...

> No fumar porque puede tener graves consecuencias en la circulacion de la
sangre y los pulmones.

\Y%

B/. SOBRE LA ASOCIACION

ate 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
& A '1,& Asociaciéon Cantabra de Afectados de Esclerodermia,
& § " AcaDE
i_,.‘r’ IE) ‘___\3‘?
'aq,&.; 2. CONTACTO:

DIRECCION: Avda. Cardenal Herrera Oria n° 63 interior,
C.P. 39011 Santander

TELEFONOS: 650 217 308 / 620 168 175

FAX: 942 323 609 (COCEMFE-CANTABRIA)

CORREO ELECTRONICO: esclerodermiacant@hotmail.com

REDES SOCIALES: https://www.facebook.com/acade.cantabria?fref=ts

3. ANO DE CONSTITUCION: 2002
4. CIF: G39522966

5. REGISTRO/S: N° y fecha en el Registro de Entidades
del Gobierno de Cantabria: 3102, 13/02/2002
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N° en el Registro de ICASS: Entidad 39/E316 y Servicio Social 39/S333
N° en el Registro de Entidades del Ayto. De Santander: 736

6. SOMOS: Una asociacién formada por personas afectadas, familiares, ami-
g@s y colaboradores/as, que busca principalmente difundir su identidad y dar-
se a conocer para que la informacion llegue a todas las personas, tanto a afec-
tad@s como a su entorno.

7. OBJETIVO/MISION: La Entidad No Lucrativa ACADE nace con la intencién
de realizar actividades que posibiliten la mejora en la calidad de vida de las
personas afectadas por esta patologia.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

> Ofrecer atencidn integral, apoyo y asesoramiento a las personas afectadas
de esclerodermia y a sus familias.

> Colaborar con organismos publicos y privados en el fomento del estudio e
investigacion de la esclerodermia.

> Reivindicar y defender los derechos de las personas afectadas de escle-
rodermia.

> Fomentar la igualdad de oportunidades entre hombres y mujeres.

> Promover el asociacionismo, la coordinacién y colaboracién con otras or-
ganizaciones de la red social.

> Informacion, apoyo y asesoramiento.
> Busqueda de alternativas para el ac-
ceso de las personas afectadas por
la enfermedad a actividades cultura- . s wnr v |
les, deportivas y ludicas que les apor-
ten beneficios fisicos y psicoldgicos. o —emiani- =
> Fomento de la formacioén continua
de las personas socias y de su par- :
ticipacioén en la entidad. o s
> Coordinacién con otras asocia- | @#
ciones en el ambito estatal para la
consecucién de objetivos comunes.
> Participacién en actividades de
sensibilizacién social.
> Acceso a tratamientos alternativos para potenciar la autonomia de las per-
sonas afectadas de esclerodermia.

9. RECURSOS Y SERVICIOS: f’%
{4
N

Ll B

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:

Liga Reumatoldgica Espafiola, LIRE

Federacion Cantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA

[ 1
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Ja— Asociacion Cantabra
'fl‘"‘f de Enfermedades
Neuromusculares

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

El término “Enfermedades Neuromusculares” (ENM) hace referencia a un
conjunto de mas de 150 diagnésticos diferentes que pueden afectar al muscu-
lo, al nervio o a la union neuromuscular. Consti—tuyen un grupo heterogéneo de
patologias en relacion a su incidencia, herencia, etiologia, prondstico y afecta-
cion de las capacidades funcionales

Existen diversos tipos de Enfermedades Neuromusculares, entre ellas se
encuentran: las Distrofias Musculares, dentro de ellas estaria la de Duchenne,
la de Becker, la de Cinturas, la Facioescapulo-humeral, la de Emery-Dreyfuss,
la Oculofaringea, otro tipo es la Distrofia Mioténica de Steinert, las Miopatias
Congénitas, las Miopatias Metabdlicas, las Miopatias Distales, las Miopatias
Mitocondriales, la Miastenia Gravis, Neuropatias, Atrofias Espinales, Miositis
Osificante Progresiva, la Poliomiositis y Dermatomiositis.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El diagnéstico de una Enfermedad Neuromuscular no suele ser un proceso facil,
debido a la varia-bilidad de sus causas y al hecho de que todavia se desco-
nocen algunos de los genes defectuosos causantes de muchas de ellas. En la
actualidad, no existe ningun protocolo establecido y/o aprobado que guie el pro-
ceso diagnostico de una Enfermedad Neuromuscular. Por otra parte, no se dis-
pone de un tratamiento etiolégico en la mayoria de las ENM de base genética.

3. (CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:

El principal vinculo entre todas ellas es la presencia de un sintoma comun: la
pérdida progresiva de fuerza muscular. La combinacion de esta caracteristica
con otros sintomas clinicos, como fatiga, disfuncién autonémica, contracturas
o miotonias, puede dar lugar a dificultades en la locomocién y en las funciones
musculo esqueléticas, a la pérdida de la capacidad funcional en las actividades
de la vida diaria y a una restriccién en la participacion social.

4. TRATAMIENTO:
Las Enfermedades Neuromusculares de origen genético no tienen actual-
mente un tratamiento etiolégico, es decir, un tratamiento curativo que actue
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sobre su causa. Sin embargo, el hecho de que la enfermedad no sea curable,
no significa que no pueda ser prevenida y tratada.

En este sentido, las estrategias de rehabilitaciéon son fundamentales para man-
tener las capacidades funcionales de las personas afectadas durante el mayor
tiempo posible, prevenir las complicaciones, y asi, mejorar su calidad de vida.
El tratamiento de mantenimiento debe ser integral (en los aspectos fisico, psi-
colégico y social) y dind-mico, adaptandose a la evolucién especifica de cada
enfermedad. Todo el proceso ha de estar contro-lado por profesionales exper-
tos y especializados, que no anticipen en exceso medidas terapéuticas, y que
no retrasen otras que podrian haber sido beneficiosas.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

2.0.4 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
b" .‘o Asociacion Cantabra de Enfermedades
l I Neuromusculares, ASEMCAN

QSeImMCAn 2. contacro:

DIRECCION: Avda. Cardenal Herrera Oria, n° 63
Interior/ 39011, Santander, Cantabria
TELEFONOS: 942 320 579 / 616 202 514 FAX: 942 323 609
CORREO ELECTRONICO:asemcantabria@gmail.com
PAGINA WEB: www.asemcantabria.org

3. ANO DE CONSTITUCION: En el afio 1997 se crea la delegacién en Canta-
bria de la Asociacién Espafiola de Enfermedades Neuromusculares, en el
afo 2003 la Asociacion Espafola de Enfermedades Neuromusculares pasa a
tener figura juridica de Federacion con lo cual todas las delegaciones se cons-
tituyen como Asociaciones, pasando la delegacién en Cantabria a constituirse
como Asociaciéon Cantabra de Enfermedades Neuromusculares (ASEM-
CAN). Convirtiendose asi soci@s de pleno derecho dentro de la Federacién
Espafiola de Enfermedades Neuromusculares.

4. CIF: G3956853

5. REGISTRO/S:

Ne°y fecha en el Registro de Asociaciones: 3357/996, 13/10/2003

N°y fecha en el Registro de Entidades, Servicio y Centros de Servicios Socia-
les del Gobierno de Cantabria: 39/E164, 09/02/2004

N°y fecha en el Registro Municipal de Asociaciones del Ayuntamiento de San-
tander: 690, 08/04/2004

6. SOMOS: Somos una asociacioén creada por y para las personas afectadas
de una Enfermedad Neuromuscular, su familia y entorno. Nos dedicamos a la
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promocién de servicios y/o actividades que palien los problemas del dia a dia
de estas enfermedades.

7. OBJETIVO/MISION: La Asociacion Cantabra de Enfermedades Neuro-
musculares, ASEMCAN, se dedica a la promocién de toda clase de acciones
e informacion destinadas a mejorar la situacion (duracion y calidad de vida) de
las personas afectadas por Enfermedades Neuromusculares.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

> Promocionar la agrupacion en Cantabria, de todos los y las pacientes con
afecciones neuromusculares, sus familiares y su entorno social.

> Sensibilizar la opinién publica y a las Administraciones acerca de los pro-
blemas de prevencion y tratamiento, curacion y asistencia de estas enfer-
medades.

> Facilitar informacién sobre las Enfermedades Neuromusculares a los y
las pacientes, a sus familiares, asi como a todas aquellas personas que a
lo largo, tanto de su vida como de su carrera profesional, lo requieran.

> Promocionar la investigacion clinica y de base sobre las mencionadas do-
lencias para mejorar las posibilidades terapéuticas rehabilitadoras y cura-
tivas.

> Cooperar con todas las entidades que
tengan igual o similar finalidad para con-
seguir los cambios de actitud social que
permitan una mejora de la calidad de vida
de las personas afectadas por estas en-
fermedades su familia y su entorno social.

> Promover la prestacion de servicios para
infancia, juventud, adultez y mayores,
prestando servicios sociales y sanitarios.
Asi como fomentar la participacion ludica
y deportiva.

> Propiciar la integracién laboral de las per-
sonas con Enfermedades Neuromuscu-
lares en empresas ordinarias, fomentar y
participar en proyectos de empleo prote-
gido o especial y autoempleo, formando
y orientando laboralmente a las personas
con una Enfermedad Neuromuscular.

AL
[T

*x
=
==
&=
-
b |

9. RECURSOS Y SERVICIOS:
> RECURSOS: Publicos y Privados.
> SERVICIOS: Para personas afectadas y/o familiares: Atencién Social, Fi-
sioterapia a domicilio, Grupo de ayuda Mutua, V.A.V.l. (Vida Auténoma,
Vida Independiente).
> ACTIVIDADES: Mercadillo solidario, Campeonato de Ajedrez, Cursos de
formacion para profesionales y/o familiares
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10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:

Federacion Espafola de Enfermedades Neuromusculares, Federacion ASEM
Federacion Cantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA

~ Asociacion Cantabra
AliBH de Espina Bifida e
Cs‘.r‘;%*f—.:i;é&?.‘:r, Hidrocefalia

ESFINA

St 3) ACEBH

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

La Espina Bifida es una malformacién congénita en la que existe un cierre
incompleto del tubo neural al final del primer mes de vida embrionaria y poste-
riormente, el cierre incompleto de las Ultimas vértebras.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:
Basicamente existen dos tipos de Espina Bifida: la espina bifida oculta y la
espina bifida abierta o quistica:

> Espina Bifida Oculta: Aparece un pequefio defecto o abertura en una o
mas vértebras. Algunas tienen un lipoma, hoyuelo, vellosidad localizada,
mancha oscura o una protuberancia sobre la zona afectada. La médula
espinal y los nervios no estan alterados.

Muchas personas con espina bifida oculta no saben que la tienen, o sus
sintomas no aparecen hasta edades avanzadas.

> Espina Bifida Abierta 6 Quistica: Es el diagndstico o tipo mas grave, la
lesion suele apreciarse claramente como un abultamiento, en forma de
quiste, en la zona de la espalda afectada.

Se distinguen varios tipos:

> Meningocele y lipomeningocele: Son las formas menos frecuentes. Una
0 mas vértebras presentan una abertura de la que asoma un quiste lleno
de liquido  cefalorraquideo que contiene parte de las meninges pero no
los nervios espinales. Sus secuelas son menos graves, tanto en las
funciones motoras como urinarias.

> Mielomeningocele: El mielomeningocele (abreviado MMC), es una masa
quistica formada por la médula espinal que se pueden localizar en cual-
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quier sitio a lo largo de la columna vertebral, en el que la columna y el ca-
nal medular no se cierran antes del nacimiento, lo cual hace que la médula
espinal y las membranas que la recubren protruyan por la espalda del/la
niA@. Es la variante méas grave y mas frecuente. Aunque no es una enfer-
medad mortal, produce graves dafos neuronales, entre ellos, hidrocefalia
y discapacidades motrices e intelectuales en el/la nifi@.

3. ;(CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:

Sus sintomas son pardlisis total o parcial de las piernas, con la correspondiente
falta de sensibilidad parcial o total y puede haber pérdida del control de la veji-
ga o los intestinos.

La médula espinal que esta expuesta es susceptible a infecciones cémo puede
ser la meningitis.

Ocasionalmente la médula espinal y los nervios quedan al descubierto. Es ne-
cesario cerrar quirtrgicamente la abertura en cuanto el bebé nazca para evitar
una infeccion.

En general, cuanto mas alta se encuentre la vértebra o vértebras afectadas,
mas graves seran las consecuencias.

Dichas consecuencias pueden incluir:

> Hidrocefalia: es la acumulacién excesiva de liquido cefalorraquideo (LCR)
en el cerebro.

> Trastornos neurolégicos ligados a la hidrocefalia, como: Dificultades de
visualizacién, memoria, concentracion.

> Alteraciones del aparato locomotor.

> Debilidad muscular o paralisis, deformidades y disminucion o pérdida de la
sensibilidad por debajo de la lesién.

> Trastornos del sistema génito-urinario:

> Alteraciones del control urinario e intestinal que pueden dar lugar a una
incontinencia vesical y/o fecal o por el contrario una retenciéon de uno o
ambos tipos. Son frecuentes las infecciones urinarias por un deficiente va-
ciamiento vesical, por lo que deben recurrir en muchos casos a sondaje
vesical intermitente.

> Otras secuelas fisicas como: Obesidad, Pubertad precoz, Criptorquidia etc.

4. TRATAMIENTO:

No hay un tratamiento curativo especifico para la Espina Bifida. El primer paso
en un/una nif@ con Espina Bifida es la correccién quirdrgica de la lesion. La
meta no es restaurar el déficit neuroldgico, pues es imposible, sino prevenir
cualquier otro trauma que pueda sufrir la médula expuesta. Si el/la nin@ pade-
ce también de Hidrocefalia, ésta hay que corregirla inmediatamente.

La meta fundamental del tratamiento es la prevencién de infecciones y preser-
var la médula y los nervios de agresiones externas.

Las medidas que adoptara su médic@ estaran basadas en:
> Edad gestacional de su bebé, grado de salud general e historial médico.
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> Grado y tipo de Espina Bifida.
> Tolerancia del bebé ante medicaciones especificas, procedimientos o terapias.
> Su opinién.

En muchas ocasiones se practica cesarea para disminuir el riesgo de dafio al bebé.
B/. SOBRE LA ASOCIACION

Asociacion Cantabra de Espina Bifida e Hidrocefalia

; 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
GACERH
_ ~ AC.E.BH

C:,'F_,.,.. = 2. CONTACTO:

fioRocersls pJRECCION: Avda. Cardenal Herrera Oria, n® 63 Interior
C.P.: 39011-Santander

TELEFONO: 696790132

CORREO ELECTRONICO: espinabifida_4@hotmail.com

3. ANO DE CONSTITUCION: 1987
4. C.I.F.: G-39069919

5. REGISTROS:

Registro de la Delegacion del Gobierno: Registro Provincial de Asociaciones n°
1046

Registro en la Diputacion Regional de Cantabria: Registro Regional de Entida-
des y Centros de Servicios Sociales N° de Orden 126, N° de Registro 741, Pag.
11 del Libro |

Registro del Ministerio de Hacienda: Codigo de identificacion G39069919
Registro del Gobierno de Cantabria: Direccién General de Politicas Sociales
Seccion del Registro: 12 N° de Inscripcion 39/E166

Registro del Ayuntamiento de Santander: Inscrita en el Registro Municipal de
Entidades Ciudadanas.

6. SOMOS: Una Asociacion formada por personas con Espina Bifida e Hidro-
cefalia y sus familiares.

El n° de afectad@s que en la actualidad estan inscritos en la Asociacioén es de
18 personas. Somos conscientes que hay afectad@s que no estan registrad@s.
En los comienzos llegamos a 32 asociad@s.

7.0BJETIVO/MISION: La finalidad de la Asociacion es la proteccion, en to-
dos los aspectos, de las personas nacidas con Espina Bifida e Hidrocefalia,
fomentando, a tal efecto y perfeccionando en lo posible el nivel asistencial,
educativo, laboral y social de nuestr@s hij@s y procurando su pronta y maxima
recuperacion.
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La Asociacién cuidara en especial de:

> Creacion o fomento de centros, establecimientos y servicios de todo tipo
destinados a la asistencia, educacion, formacién y promocioén laboral de
|1@s afectad@s.

> Divulgar en la Comunidad la dimensién de este problema en sus aspectos
sociales, estimulando a colaborar en dicha actividad.

> Fomentar los estudios referentes a la recuperacion, asistencia y educa-
cién, editando o fomentando la edicion de publicaciones relacionadas con
la materia.

> Facilitar la adaptacién social del afectad@, procurando en lo posible un
trabajo adecuado que le represente estimulo moral y una compensacién
econdmica

> Colaborar en la solucién del problema de |@s nacid@s con Espina Bifida
e Hidrocefalia a requerimiento de organismos, centros o autoridades in-
teresadas.

> Promover, cooperar , coordinar y establecer relaciones con Asociaciones
similares

Para conseguir estos objetivos, la Asociacién contara con todos los medios
requeridos a su alcance y especialmente, de comités de trabajo, conferencias,
exposiciones, congresos, informes y en general, de los recursos autorizados
legalmente.

8. FINES DE LA ASOCIACION:
> Tratamiento integral de las personas
afectadas de Espina Bifida e Hidrocefalia.
> Prevencién de la enfermedad.
> Promocién de la autonomia personal.
> Integracion social de las personas afec-
tadas de Espina Bifida e Hidrocefalia.

9. RECURSOS Y SERVICIOS:
> RECURSOS: Publicos y privados.
> SERVICIOS: Informacién, apoyo y ase-
soramiento, Sensibilizacién social, Co-
lonia de verano.

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:
Federacion Espafola de Asociaciones de
Espina Bifida e Hidrocefalia, FEBHI
Federacién Céantabra de Personas con Dis-
capacidad Fisica y/u Organica, COCEM-
FE-CANTABRIA
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Asociacion
corocic Gantabrade
Fibrosi* Fibrosis Quistica

4) ACFQ

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

La Fibrosis Quistica es una enfermedad genética, hereditaria, que afecta a las
glandulas del cuerpo que producen secreciones, (exocrinas) produciendo una
mucosidad mucho mas espesa de lo normal que obstruye y dificulta el normal
funcionamiento de todos los 6rganos del cuerpo, afectando principalmente al
sistema respiratorio y digestivo.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

Se diagnostica mediante el test del sudor, que detecta un exceso de sodio en el
sudor, y posteriormente con un test genético. Actualmente se diagnostica nada
mas nacer mediante screening neonatal.

3. (CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:

Los sintomas son, problemas respiratorios frecuentes, catarros, neumonias,
problemas digestivos, falta de peso, diarreas, desnutricion, sudor muy salado
y deshidratacion.

4. TRATAMIENTO:

El tratamiento consta de tres pilares fundamentales, la antibioterapia, para
combatir las infecciones recurrentes y crénicas, la fisioterapia respiratoria para
ayudar a limpiar los pulmones y evitar el deterioro pulmonar y una nutricion
adecuada hipercaldrica para combatir el bajo peso.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
. ] Asociacion Cantabra de Fibrosis Quistica, ACFQ
Fibrosis
Quistica 2. conNTACTO: Margarita Ocejo Garcia
DIRECCION: Cardenal Herrera Oria 63, interior,
C.P.: 39011 Santander
TELEFONO: 942321541 - FAX: 942321541
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CORREO ELECTRONICO: fibrosis@fqcantabria.org

PAGINA WEB: www.fgcantabria.org

REDES SOCIALES: https://www.facebook.com/AsociacionCantabraDeFibro-
sisQuistica

3. ANO DE CONSTITUCION: 1992
4. CIF: G39332465
5. REGISTRO/S: N° Registro de Entidades Ciudadanas: 1700

6. SOMOS: Una Asociacion formada por personas afectadas de Fibrosis
Quistica y sus familiares. En total, 35 familias.

7. OBJETIVO/MISION: La Entidad No Lucrativa ACFQ, nace por la iniciativa de
un grupo de padres y madres, conscientes de que la problemética que plantea
la Fibrosis Quistica, necesitaba una actuacién conjunta ante la imposibilidad
de resolverse de forma individual.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

> Contribuir al conocimiento, estudio y asistencia de la enfermedad denomi-
nada FIBROSIS QUISTICA (MUCOVICIDOSIS).

> El cuidado, la asistencia y la proteccién de las personas enfermas de Fi-
brosis Quistica.

> La promocién de los servicios médicos, asistenciales, educativos, laborales,
residenciales y sociales adecuados a los enfermos de Fibrosis Quistica.

> La acogida, orientacion e informacion las personas enfermas y familiares
que tengan su tutela.

> Dar a conocer a la comunidad los problemas humanos, psicoldgicos y so-
ciales de las personas enfermas de Fibrosis Quistica.

> La reivindicacion en nombre de 1@s afectad@s de los derechos de est@s ante
todas las instancias publicas y privadas.

Cualquier otra accién legal que de modo di-
recto o indirecto ayude o redunde en benefi-
ciodel@s enferm@s de Fibrosis Quistica.

9. RECURSOS Y SERVICIOS:

> RECURSOS: Publicos y privados.

> SERVICIOS: Servicio de fisioterapia
respiratoria, Servicio domiciliario de fi-
sioterapia, Atencion social, Programa
de promocioén del gjercicio fisico, Programa de formacion de familias

> ACTIVIDADES: Informacion, apoyo y asesoramiento, Sensibilizacion so-
cial, Fisioterapia respiratoria, Atencién psicolégica, Programa "Cuidando
del cuidador/a".
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10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:

Federacion Espafiola de Fibrosis Quistica, FEFQ

Federacion Cantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica, CO-
CEMFE-CANTABRIA

¥ ° Asociacion

' .__I Cantabra de
P WNS-Zh Hemofilia
©cawnaenn” 5) ACH

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

La Hemofilia es una enfermedad hereditaria genética ligada al cromosoma X, es
decir, esté ligada al sexo, lo que significa que en el caso concreto de la Hemofilia
la transmiten las mujeres (portadoras) y la padecen los hombres, debido a la do-
tacién de dos cromosomas X (XX) de la mujer y una dotacion (XY) en el hombre.

Es causada por una alteracion en los genes F8 o F9 que producen, respectivamente,
el factor VIII (FVIN) y el factor IX (FIX) de la coagulacion, se trata de una enfermedad
producida por la deficiencia de uno de estos factores en el sistema de coagulacion.

El sistema de coagulacion funciona gracias a 13 factores (Factor I, Factor Il, Factor

lll, Factor IV, Factor V, Factor VI, Factor VII, Factor VI, Factor IX, Factor X, Factor

Xl, Factor Xl y Factor Xlll) coagulantes que trabajan conjuntamente en lo que se
llama la “cascada de coagulacion”. Si uno de estos factores no funciona bien,

la cascada se interrumpe y se forma mas lentamente el coagulo que impide el
sangrado. Como consecuencia de s .oy Hi oMo - Dkt B
esta interrupcion en la cascada de  mujor pertadorm Mg 5000 riir portadon
coagulacioén, las lesiones o heridas

sangran durante mas tiempo del de- (2 @ m m m g

bido, pudiéndose producir hemorra- A A
gias internas y externas. Es unaen- L XL KY L KK

ok f"";\‘ 121"*
XY x,'l; Xy XX XY XX

fermedad que no se contagia y que ﬂ? _@_1;.- @ﬂ

afecta a 1 de cada 10.000 nacid@s.  yxy xx sy xx X

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El diagndstico de la Hemofilia se realiza tomando una muestra de sangre y mi-
diendo el grado de actividad del factor. La Hemofilia A se diagnostica haciendo
pruebas del grado de actividad de coagulacién del factor VIIl. La Hemofilia B se
diagnostica midiendo el grado de actividad del factor IX.
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3. (CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
El fenotipo caracteristico de la Hemofilia, es la tendencia a las hemorragias. La
Hemorragia es la pérdida de sangre que puede ser:
> Interna: Es de decir se producen dentro de las articulaciones y los muscu-
los (rodillas, los codos, y los tobillos, asi como los musculos del brazo su-
perior y del antebrazo, el musculo de psoas, del muslo y de la pantorrilla).
Las hemorragias internas ocurren con mayor frecuencia que las externas,
pero éstas no siempre son apreciables.
> Externa: Se produce por un orificio natural del cuerpo (como la nariz, boca,
oidos, etc.) o a través de una herida.

Si hay sangrado repetidas veces en una misma articulacion, dicha articulacion
puede danarse y provocar dolor. Las hemorragias repetidas pueden causar
otros problemas de salud, como artritis. Esto puede provocar dificultad para
caminar o para realizar actividades sencillas. Sin embargo, las articulaciones
de las manos generalmente no estan afectadas en la hemofilia (a diferencia de
lo que ocurre en algunos tipos de artritis).

4. TRATAMIENTO:

El tratamiento consiste en aportar a la sangre el factor de coagulacion del que
es deficitario. Esto se hace mediante la inyeccién por via intravenosa de dicho
factor. La cantidad de factor (medicacion) y la frecuencia con que debe ser ad-
ministrado, varia de unas personas a otras, dependiendo del tipo de hemofiliay
el grado de severidad de la misma, del tipo de hemorragia y de su localizacién,
por lo que la inyeccién no siempre es necesaria.

En la actualidad los tratamientos tienden a ser en profilaxis, el/la paciente se
inyecta 2 o 3 veces a la semana el factor de coagulacion en su propio domicilio,
para proporcionarles una mayor autonomia y una menor dependencia y limita-
cién ante su enfermedad.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

’ ]' Y - 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
: A ‘m - Asociaciéon Cantabra de Hemofilia, ACH
- b
, l W 2. CONTACTO: Oliver Alonso Offroy
4. - DIRECCION: Avda. Cardenal Herrera Oria, 63 Interior,
C.P. 39011 Santander
TELEFONO: 661 258 855
CORREO ELECTRONICO: asocantabria@hemofilia.com
PAGINA WEB: www.hemofilia.com

3. ANO DE CONSTITUCION: 1991
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4. CIF: G-39.303.508

5. REGISTRO/S:

N° Registro en la Delegacién del Gobierno: 1552
N° Registro en el IMSERSO: 1898

N° Registro en el Gobierno de Cantabria: 39/191

6. SOMOS: Una asociacion integrada por personas con Hemcofilia y otras coa-
gulopatias congénitas, ademas de familiares y simpatizantes.

7. OBJETIVO/MISION: La Entidad No Lucrativa ACH, nace para impulsar y
promover la toma de conciencia, por parte de la sociedad, organismos e insti-
tuciones, de los problemas que plantea la Hemofilia.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

> Concienciar de los problemas de las personas con Hemofilia, tanto desde
un punto de vista médico-sanitario como social, educativo y profesional,
fomentando acciones y medidas procedentes para su mejor tratamiento.

> Promover la afiliacién a la Asociacion de las personas residentes en la
Comunidad de Cantabria con deficiencia de los factores anti-hemofilicos
y otros factores congénitos de la coagulacién, asi como de los posibles
transmisores procurando el control permanente del grupo, desde el punto
de vista de |@s descendientes.

> Preocuparse por la adecuada educacion de 1@s portadores/as del defecto
congénito y sus familias, con respecto a la prevencion y tratamiento de I1@s
enferm@s, y de su capacitacién social, educativa y profesional: Jornadas
para nifo@s con Hemofilia, Jornadas para padres y madres y Jornadas
para personas con Hemofilia con inhibidor. Todas estas jornadas se desa-
rrollan en el centro de La Charca, situado en Totana (Murcia).

> Ayudar a las personas afectadas en la solucion de sus problemas espe-
cificos de asistencia médica, educacion, orientacion, formacion profesio-
nal y empleo: informacién sobre recursos especificos para busqueda de
empleo. Derivacion directa al Servicio de Integracién Laboral de COCEM-
FE-CANTABRIA.

> Realizar acciones para la divulgacion de informacion sobre la Hemofilia,
dirigidas a toda la sociedad, fomentando, asimismo, programas de investi-
gacion.

> Entablar, mantener y desarrollar contactos, programas, convenios, adhe-
siones e intercambio de informacién y experiencias con otras entidades
con fines similares.

9. RECURSOS Y SERVICIOS:
> RECURSOS: Publicos y privados.
> SERVICIOS:
¢ Informacién, apoyo y asesoramiento.
e Sensibilizacién social.
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e Formacién a personas afecta-
das de coagulopatias congénitas
y familiares, a través de talleres y
campamentos.

e Gestiones conducentes a ob-
tener la colaboracion de los ser-
vicios médicos especializados,
centros de ensefianza y forma-
cién profesional, organismos
e instituciones, empresas y en
general, cuantas puedan contri-
buir directa o indirectamente a la
atencion de la persona afectada
y a los fines de esta asociacion.

® Programa de apoyo al desarro-
llo de actividades deportivas para
mejorar el sistema musculo-es-
quelético de las personas con Hemofilia y otras coagulopatias congéni-
tas, subvencionando parte de los costes de las actividades deportivas.

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:

Federacion Espafola de Hemofilia, FEDHEMO

Federacion Céantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA

Asociacion Cantabria
ara las _
eurofibramatosis

6) ACNF

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

Las Neurofibromatosis son un grupo de enfermedades genéticas, RASopa-
tias, que se caracterizan por el crecimiento de tumores a lo largo de varios
tipos de nervios y que, ademas, pueden afectar el desarrollo de otros tejidos
tales como huesos y piel. Como las Neurofibromatosis pueden afectar a cual-
quier sistema del organismo, deben ser consideradas enfermedades multisis-
témicas.
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2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

1. Seis 0 mas manchas de café con leche.

2. Dos o0 mas neurofibromas.

3. Pecas debajo de los brazos o en las ingles.

4. Nodulos de Lisch en el diafragma del ojo (los nédulos de Lisch son grupos
de células del pigmento que son totalmente inofensivas a la vision.)

5. Glioma 6ptico

6. Anormalidad esquelética caracteristica (inclinacién del hueso del shin, de la
anormalidad de la érbita)

7. Antecedentes de NFI familiares

3. ;CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
> Problemas de crecimiento.
Dificultades de aprendizaje
Precocidad o retraso de la pubertad
Desfiguracién
Hipertensién
Epilepsia
> Aumento del perimetro cefalico
> Problemas éseos
> Tumores cerebrales (Ademas de los gliomas y de los neurinomas acusticos)
> Riesgo incrementado de determinados tumores malignos

V VV VYV

4. TRATAMIENTO:
Actualmente no hay ningun tratamiento curativo, sélo existen terapias que pue-
den mejorar algunos de los sintomas.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
Asociaciéon Cantabria para las Neurofibramatosis,
ACNF

2. CONTACTO:

DIRECCION: Universidad de Cantabria Bajos de Filologia,
Avda. Los Castros S/N C.P. 39005 Santander

CORREO ELECTRONICO: nfcantabri@unican.es

PAGINA WEB: https://www.nfcantabria.unican.es

3. ANO DE CONSTITUCION: 1999
4. CIF: G39467295

5. REGISTRO/S: N° en el Registro de Asociaciones de la Comunidad Auténo-
ma de Cantabria: 2.676/315.
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6. SOMOS: La Asociacion Cantabria para las Neurofibromatosis se cons-
tituyd el 14 de julio de 1999, esta formada por tres tipos de soci@: Afectad@s y
familiares, Cientifico-Médico y Colaboradores/as.

7. OBJETIVO/MISION: La Entidad No Lucrativa NF-Cantabria, nace para
ofrecer atencion, ayuda y asistencia orientada a la rehabilitacién fisica y psico-
légica de las personas afectadas por las Neurofibromatosis.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

> Ofrecer atencién, ayuda y asistencia orientada a la rehabilitacién fisica y
psicolégica de I@s afectad@s por las NF y otras enfermedades raras, con-
tribuyendo con ello a mejorar su calidad de vida.

> Informar, orientar y apoyar a las familias afectadas.

> Colaborar con organismos publicos y privados en el fomento del estudio e
investigacion de las NF.

> Divulgar por medio de seminarios, congresos, cursos, conferencias y pu-
blicaciones los ultimos avances cientificos sobre el reconocimiento, pre-
vencion y tratamiento de las NF.

> Desdramatizar a 1@s afectad@s y familias la informacién que han obtenido
de la red. (Se aconseja no mirar en internet)

9. RECURSOS Y SERVICIOS:
> RECURSOS: Subvencion del Ayuntamiento.
> SERVICIOS: Asesoria especializada.
> ACTIVIDADES: Grupos de ayuda, estudio interdisciplinar de la NF con la
Universidad de Cantabria, colaboracion con FEDER y otras entidades en
formacion de investigadores/as y publicaciones de estudios.

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:
Federacion Cantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA
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Asociacion
Espanola
de Aniridia
7) AEA

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

¢Qué es la Aniridia? Es la falta congénita del iris del ojo, generalmente es bilate-
ral. La Aniridia se produce por la falta del desarrollo de globo ocular, durante el
embarazo, decido a una malformacién genética en el par 13 del cromosoma 11.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El/la recién nacid@ con Aniridia cierra los ojos ante cualquier fuente de luz, la
fotofobia es el principal sintoma de la enfermedad.

También tiene otras patologias asociadas, nigtagmus, cataratas, luxacién del cris-
talino, glaucoma, etc. Y en casos mas graves, el tumor wilms, tumor en el rifién
que puede venir acompafiado de retraso mental, y alteraciones Génito-urinarias.

3. ;CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
> SINTOMAS:

¢ El sintoma fundamental es la fotofobia (intolerancia anormal para la luz).
¢ Hay baja agudeza visual, entre un 20 — 10%, que se agrava en el caso
que la Aniridia se acompafe de otras lesiones oculares como catarata o
glaucoma congénito.
e Dificultad para la visién lejana, por lo que para ver los objetos con nitidez
tiene que acercarse mucho a ellos.
¢ No distingue los detalles de un objeto a contraluz.
* Para leer necesita luz directa sobre el papel y que no existan sombras ni
reflejos sobre cristales o espejos.

> ALTERACIONES ASOCIADAS:
¢ Nistagmus (movimientos involuntarios del ojo que impide fijar la vision).
e Cataratas.
e Glaucoma.
e Degeneracion corneal.
¢ Hipoplasia macular y del nervio éptico.
e Estrabismo.
e Ambliopia: ojo "vago", se utiliza mas el ojo de mejor vision. Se trata me-
diante parches, etc.
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¢ Luxacion del cristalino.

¢ Ojo seco.

e Tumor de Wilms: consiste en un tumor en el rifidn que se acompafa en
ocasiones de retraso mental y alteraciones genitourinarias. Es importante
realizar un diagnédstico precoz de la enfermedad para que no se extienda a
otras partes el cuerpo y, en este caso, la supervivencia es alta.

¢ Ataxia cerebelar.

4. TRATAMIENTO:

En la actualidad no hay un tratamiento efectivo para la Aniridia, tratdndose
solo las alteraciones asociadas. La Aniridia se padece desde el nacimiento,
por lo que es conveniente que el/la nii@ sea consciente del problema desde
el principio y de una manera progresiva. Tiene dificultad para leer, distinguir
determinados objetos y para realizar determinadas actividades.

Hay que hacerle/a comprender que como tiene la pupila muy grande le/la hace
mas dafio la luz que a otr@s nifi@s y es necesario el uso de gafas de sol y otras
ayudas visuales para realizar determinadas actividades. No es conveniente
dramatizar la situacion y procurar que haga una vida totalmente normal, como
el resto de sus compafier@s y amig@s. Es aconsejable la asistencia a un centro
escolar donde con ayudas visuales y la cooperacion del profesorado pueda
realizar exactamente las mismas actividades que el resto de sus compafner@s
y que la integracion sea total. La organizacién ONCE dispone de centros donde
pueden cursar estudios.

Las lentillas cosméticas con iris artificial pigmentado alivian la fotofobia y dis-
minuyen el nistagmus (movimientos involuntarios del globo ocular), aunque no
siempre mejoran la vision. Las lentes convencionales no suelen mejorar la agu-
deza visual por lo que tienen que utilizar lentes de baja vision.

Las ayudas visuales que se pueden considerar: Gafas - lupa, atril, flexo con
lupa, libros adaptados con letra grande, programas especificos de ordenador.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
.\ Asociacion Espaiola de Aniridia, AEA

AU RIS AP ) 2. CONTACTO: Honorato Gutiérrez Orea
DIRECCION: Avda. del Besaya, N° 22 5° A
Torrelavega - Cantabria.
TELEFONOS: 639754339 / 690059630
CORREO ELECTRONICO: honoris61@hotmail.com

3. ANO DE CONSTITUCION: 1996
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4. CIF: G-81529729

5. REGISTRO/S:
N° en el Registro de Asociaciones del Ministerio del Interior:161283

6. SOMOS: Una Asociacion integrada por personas con esta enfermedad, ade-
mas de familiares y simpatizantes.

7. OBJETIVO/MISION: La Entidad No Lucrativa ANIRIDIA, nace con el objeto
de dar a conocer esta enfermedad y ser un apoyo para las personas afectadas
por la misma.

8. FINES DE LA ASOCIACION:
> Informar a la sociedad.
> Informar a afectad@s, familiares y apoyar tanto a nivel psicolégico, como
orientativo.
> Apoyar y alentar a I@s cientific@s a la investigaciéon de una cura para la
Aniridia.

9. RECURSOS Y SERVICIOS:
> RECURSOS: Publicos y privados.
> ACTIVIDADES: Informacién, apoyo y asesoramiento, Sensibilidad social:
Campaiia "Mis ojos son para toda la vida, mimame"

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:

Federacion Espafiola de Enfermedades Raras, FEDER.

Organizacion Europea de Enfermedades Raras, EURORDIS

Federacion Cantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA
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Asociacion Esparnola
de Enfermos de
mas@tocitosis Mastocitosis

~ 8) AEDM

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

Las Mastocitosis son un grupo de enfermedades que se caracterizan por la
presencia y acumulacion de mastocitos patolégicos en diversos tejidos del or-
ganismo. La piel es el 6rgano que con mayor frecuencia se encuentra afectado,
y se caracteriza por la presencia de lesiones cutaneas de color rojo-violaceo,
siendo su numero desde escaso a afectar a casi toda la superficie corporal.
Otros érganos que también pueden estar afectados son la médula ésea, hue-
so, higado, bazo, ganglios linfaticos y tracto gastrointestinal.

Las Mastocitosis un grupo heterogéneo de enfermedades, con una gran va-
riabilidad en el comportamiento clinico, edad de comienzo (edad pediatrica
o adulta) y carga mastocitaria. No se trata de una enfermedad contagiosa, y
con la excepcion de un pequefio nimero de casos, tampoco tienen agregacion
familiar.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El diagnéstico de las Mastocitosis cutaneas es usualmente clinico en base a la
inspeccién de las lesiones, este diagndéstico se puede confirmar por la biopsia
de piel. Ademas en adult@s, como parte del estudio de extension de las Mas-
tocitosis, suele ser necesario realizar un estudio de médula 6sea que permita
demostrar el caracter sistémico de la enfermedad, caracterizado por la presen-
cia de mastocitos patoldgicos en médula ésea que expresan un inmunofeno-
tipo aberrante y mutaciones de c-kit, pudiendo ademas formar agregados en
aquellos casos con suficiente carga mastocitaria.

3. (CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:

Las manifestaciones clinicas son variables y difieren de un@s pacientes a
otr@s, asi existen Mastocitosis con presencia de lesiones cutaneas tipicas de
la enfermedad mientras que en otro casos estan ausentes, y una variedad de
sintomas secundarios a la liberacién de mediadores mastocitarios como pruri-
to, enrojecimiento facial, vesiculas y ampollas sobre las lesiones, dolor abdomi-
nal, diarrea, osteoporosis, anafilaxia... No tod@s |@s enferm@s de Mastocito-
sis presentan todos los signos y sintomas descritos.
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4. TRATAMIENTO:

Para el tratamiento de la enfermedad se dispone de medicamentos que permi-
ten controlar los sintomas, entre los que se encuentran estabilizadores masto-
citarios como el cromoglicato, los antihistaminicos anti-H1 y anti-H2, antago-
nistas de leucotrieno, corticoides, y adrenalina ante situaciones de anafilaxia.
En algunos casos con formas avanzadas de la enfermedad que presentan una
carga mastocitaria elevada se emplea tratamiento citorreductor.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
Asociacion Espaiola de Enfermos
ﬂ . . de Mastocitosis (AEDM)

mas@tocHosis , covmero:

Persona de contacto en Santander:

M2 Carmen Puente (655 57 42 40)
DIRECCION: C/ Los Metales n° 18 C.P. 28970 Humanes de Madrid (Madrid)
TELEFONOS: 659 94 55 48 - 722 49 17 04 - 91 609 72 89
CORREO ELECTRONICO: aedm@desinsl.com é cuentanos@mastocitosis.com
PAGINA WEB: www.mastocitosis.com
REDES SOCIALES: twitter.com/mastocitosis_es /
www.facebook.com/mastocitosis

3. ANO DE CONSTITUCION: 2002
4. C.I.F: G83541797

5. REGISTRO: N° en el Registro de Asociaciones del Ministerio del Interior:
169900.

6. SOMOS: La AEDM esté constituida por afectad@s de la enfermedad y cui-
dadores/as, ademas contamos con el asesoramiento de especialistas en Mas-
tocitosis.

7. OBJETIVOS/MISION: La AEDM tiene como fin orientar y apoyar a las per-
sonas afectadas de Mastocitosis. Entre nuestros objetivos esta promover infor-
macion sobre la enfermedad, mantener contacto con médic@s especialistas,
fomentar reuniones de afectad@s, impulsar la investigacion en Mastocitosis y
cualquier actividad que pueda mejorar a I@s enferm@s de Mastocitosis.

8. FINES DE LA ASOCIACION: La AEDM tiene como principales fines:
> Promover informacién sobre la patologia de la enfermedad, con el fin de
prevenir los sintomas y lograr la rehabilitacién fisica y psiquica de 1@s afec-
tad@s.
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> Promover con caracter periédico reuniones con enferm@s, a fin de cono-
cer los problemas de tipo psicosocial y laborales que hayan surgido o
agudizado a causa de su enfermedad.

> Establecer contactos permanentes con profesionales pertenecientes al
mundo de la enfermedad, a fin de prestarles y recabar las ayudas.

> Promover iniciativas que den a conocer a |@s familiares y a la poblacion en
general la Mastocitosis como enfermedad.

> Asumir cuantas medidas sean necesarias para ayudar a |1@s asociad@s.

> Establecer cauces de comunicacion y colaboracién con entidades, aso-
ciaciones y fundaciones que asuman los fines de la asociacién.

> Impulsar la investigacion.

9. RECURSOS Y SERVICIOS: La Asociacion cuenta como recursos las cuotas
de nuestr@s asociad@s, donaciones puntuales y de forma ocasional los ingre-
sos obtenidos por nuestra participacion en diferentes proyectos asociativos.

La asociacion presta servicios
informativos y de asesora-
miento, que pretenden servir
para tranquilizar y orientar a
las personas con Mastocito-
sis. Para facilitar el acceso a
informacién sobre las Mas-
tocitosis organizamos unas
Jornadas anuales, en las que
especialistas en Mastocito-
sis a través de conferencias
y talleres informan a 1@s afec-
tad@s y familiares sobre diag-
nostico, tratamiento, avances
cientificos... y resuelven las
dudas de |@s asistentes. Para promover la interaccién entre afectad@s y cui-
dadores/as se organiza uno o dos fines de semana al afio en los que en un
ambiente ludico 1@s pequen@s disfrutan con los juegos y a la vez se dan cuen-
ta que no son I@s Unic@s con esas “molestas” manchas, a la par I@s adult@s
intercambian inquietudes, consejos.

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:
Federacion Espafola de Enfermedades Raras, FEDER
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= o Aciduria Glutarica
B 2 Tipol

2a®  9) AIAG

oOldn Asociacion Izara
2

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

La Aciduria Glutarica Tipo | es una enfermedad metabdlica hereditaria rara y
generalmente mortal, causada por la deficiencia de la enzima Glutaril-CoA des-
hidrogenasa que se transmite por un patrén autosémico recesivo y cuyo gen
responsable se localiza en el brazo corto del cromosoma 19.

Se produce por falta de la enzima glutaril-CoA deshidrogenasa, que se encarga
de sintetizar el acido glutarico (que a su vez viene de los aminoacidos, y estos
de las proteinas). Cuando no hay suficiente, este acido se acumula de manera
toxica en la sangre.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El estudio genético para detectar la GA-1 puede realizarse a partir de una
muestra de sangre. Pueden realizarse analisis especiales de sangre u orina o
tomarse muestras de piel para confirmar la presencia de GA-1.Algunas CCAA
lo detectan en la prueba del talon. El diagnostico precoz es esencial para evitar
las crisis metabdlicas y el dafio cerebral como consecuencia de las mismas.

3. (CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
Hasta los dos afios de edad pueden no aparecer sintomas, y en algun@s en-
ferm@s nunca se presentan, o son muy leves, pese a tener la enfermedad. Los
posibles sintomas son:
> Discinesia (dificultad para los movimientos)
> Distonia (poco tono muscular debido a mala asimilacion de las proteinas)
> Coreoatetosis (contracciones musculares involuntarias de dedos y manos).
> Puede haber retraso mental como causa de lo anterior
> Crisis metabdlicas con vomitos, cetosis, convulsiones y coma.
> Hepatomegalia (crecimiento anormal del higado)
> Hiperamonemia (nivel elevado y téxico del amoniaco en la sangre)
> También se puede producir una elevacioén de las transaminasas

4. TRATAMIENTO:
No hay tratamiento curativo especifico, pero existen casos en los que un tra-
tamiento con dieta pobre en proteinas y tratamiento farmacolégico consigue
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notable mejoria clinica. Esto se debe a que al ingerir menos proteinas se produ-
ce menos &cido glutarico. Un medicamento que puede ser recomendado es la
riboflavina, que ayuda a sintetizar las proteinas y a reducir el acido glutamico. A
algun@s nii@s se les puede dar L-carnitina para ayudarlos.

Los bebés y I@s nifi@s pequefi@s con GA-1 necesitan comer con frecuencia
para evitar una crisis metabdlica. La mayoria de |1@s nifi@s necesita alimentarse
con una dieta constituida por alimentos bajos en lisina y triptéfano. General-
mente los alimentos médicos especiales y una formula especial son parte de
la dieta.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

Dt’i ﬁC . 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
£ “E_j Asociacion lzara: Aciduria Glutarica Tipo I, AIAG
= A’ 3
2. CONTACTO: Rosa Maria Fernandez Lépez
fZa‘I o DIRECCION: C/ San Fernando 26 entlo. centro CP39008
TELEFONO: 686871877 - FAX: 942037276
CORREO ELECTRONICO: asociacionizara@gmail.com
PAGINA WEB: www.asociacionizara.tk
REDES SOCIALES: www.facebook.com/pages/Tapones-solidarios-para-lzara/

3. ANO DE CONSTITUCION: 2014
4. CIF: G-39809074
5. REGISTRO/S: Registro de Asociaciones de Cantabria

6. SOMOS: La Asociacion estd gestionada y representada por una Junta Di-
rectiva. Todos los cargos que componen la Junta Directiva son gratuitos. En la
actualidad cuenta con aproximadamente 60 soci@s

7. OBJETIVO/MISION: El objetivo de la asociacion es la realizacion de activi-
dades dirigidas a la recaudacién de fondos para destinar a los fines de la mis-
ma, captacién de soci@s que colaboren econémicamente y realizar campafias
de difusién e informacién de la Enfermedad Rara Aciduria Glutéarica Tipo |

8. FINES DE LA ASOCIACION:
> Mejorar la calidad de vida de 1@s nifi@s de 1 a 10 aflos enferm@s de Aci-
duria Glutarica tipo | con dafo cerebral y afectacion motora nacido@ y
residentes en Cantabria.
> Poner a disposicién de I@s nifi@s enferm@s de Aciduria Glutérica tipo |
con dafo cerebral nacid@s y residentes en Cantabria todos los recursos y
servicios de la Asociacion.
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> Trasmitir la necesidad de que las Insti- RASTRILLO solidario
tuciones, tanto Publicas como Privadas,

colaboren con nuestras Actividades y
Planes de Actuacion.

> Conseguir y poner a disposicion de |1@s
nin@s de 1 a 10 afios enfermos de Aci-
duria Glutarica tipo | con dafio cerebral
nacid@s y residentes en Cantabria los
recursos, medios, terapias y tratamien-
tos que resulten necesarios para el trata-
miento de la enfermedad.

> Fomentar los grupos de voluntariado
para que participen y ayuden en la labor
de apoyo a I@s nifi@s con Aciduria Glu-
tarica Tipo | con dafio cerebral.

9. RECURSOS Y SERVICIOS: Los fondos
recaudados por la Asociacion se destinan in-
tegramente al tratamiento de la enfermedad
y recuperacion de las secuelas de la persona
afectada por la enfermedad.

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE: Actualmente no pertenece a nin-
guna entidad.

hﬁo‘:l""?q".

¢ ', Asociacion Nacional
§ (4,2 de Enfermosde
VW5 Sarcoidosis

® womso © 10) ANES

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

La Sarcoidosis es una enfermedad rara inflamatoria que puede afectar a cual-
quier 6rgano/sistema del cuerpo, si bien es el pulmon el que con mayor fre-
cuencia se ve implicado. Se caracteriza por la formacién de pequefias masas
(granulomas) que impiden a las células del 6rgano/sistema afectado desarrollar
su funcién con normalidad. Se desconoce qué causa la Sarcoidosis, aunque
los ultimos estudios apuntan a la reaccion andmala del sistema autoinmune
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combinada con una predisposicion genética y factores ambientales. Puede
afectar a personas de cualquier edad, pero lo habitual es que aparezca entre
los 20-40 afios. No tiene cura.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

Determinar la Sarcoidosis no siempre es tarea sencilla, pues al afectar a tan-
tos 6rganos, puede confundirse y/u ocultarse bajo otra patologia. Por eso es
preciso atender a los sintomas o signos propios de la enfermedad, detectar
la presencia de granulomas y descartar cualquier enfermedad que pueda ser
coincidente en sintomas o también desarrolle granulomas. Las pruebas de
diagnéstico dependeran del érgano afectado, siendo una de las mas importan-
tes la biopsia.

3. ( CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:

Al ser una enfermedad multisistémica los sintomas son muy variados tanto en
tipologia como en intensidad, de modo que pueden darse casos asintomaticos
y otros que ocasionan incapacidad para cualquier tipo de trabajo, con un am-
plio abanico de posibilidades intermedias. No obstante, es comun la fatiga, el
cansancio, la debilidad, pérdida de peso, fiebre, trastornos el suefio... Ademas,
en funcién del 6rgano afectado puede presentarse tos seca, dificultad para
respirar, uveitis, eritema nudoso, adenopatias, atralgias, arritmias, etc...

4. TRATAMIENTO:

Con frecuencia la Sarcoidosis remite por si sola al cabo de un tiempo, por
lo que el especialista valorara la conveniencia o no de iniciar tratamiento: no
todos los casos lo requieren y a veces es suficiente con controles periodicos y
llevar unos habitos de vida saludable. Pero cuando el tratamiento es indispen-
sable, este dependera en gran medida del érgano afectado, siendo el medica-
mento mas usado los corticoides orales, especialmente la prednisona. Si estos
no dan el resultado esperado o se toleran mal, se suele recurrir a los inmuno-
supresores, como el metrotexato, o a los anti TNF alfa, como el infliximab. Los
casos en que se hacen necesario un trasplante, son poco frecuentes.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

A 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
5 Y ”?; Asociacion Nacional de Enfermos de Sarcoidosis, ANES
5 WA
* 4w 777 2.CONTACTO:
% £ DIRECCION: Apdo. de correos 4.053 C.P. 39.011-Santander
et TELEFONO: 630 962 242

CORREO ELECTRONICO: anes.spain@gmail.com/ anes@sarcoidosis.es
PAGINA WEB: www.sarcoidosis.es

3. ANO DE CONSTITUCION: 2012
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4. CIF: G-86.518.248
5. REGISTRO/S: N° Registro en el Ministerio del Interior: 600.306

6. SOMOS: La Asociacion Nacional de Enferm@s de Sarcoidosis es una
organizacién sin animo de lucro, un punto de encuentro entre 1@s afectad@s
por esta enfermedad, ya sean pacientes o familiares, que han decidido unir sus
fuerzas en la consecucién de unos objetivos comunes.

7. OBJETIVO/MISION: Dar mayor visibilidad a la Sarcoidosis, tanto en el am-
bito social cdmo en el sanitario, y mejorar la calidad de vida de quienes la pa-
decen.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

> Proporcionar informacién sobre la enfermedad a pacientes, familiares, fa-
cultativ@s y demas personal sanitario.

> Apoyar psicolégicamente a |@s afectad@s.

> Promover el estudio y la investigacién de las causa, desarrollo y tratamien-
to de la Sarcoidosis.

> Elaboracién de estudios y estadisticas a partir de los datos arrojados por
los pacientes asociad@s.

> Promover la creacion de un Registro de diagnosticad@s con esta enfermedad.

> Promover la creacién de centros de referencia para la Sarcoidosis, asi
como de equipos multidisciplinares en los centros hospitalarios para aten-
der a 1@s enferm@s de esta patologia.

> Promover el reconocimiento de la discapacidad orgéanica.

9. RECURSOS Y SERVICIOS:

e Foro para compartir experiencias.

® Encuentros de afectad@s.

¢ Orientacién sobre la atencion médica
mas adecuada.

¢ Asesoria juridica.

e Los propios de la FEDER para sus soci@s
(psicolog@, cursos, etc...)

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:
Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras, FEDER
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Asociacion
Sindrome Noonan
de Cantabria

Noonan de cantabria  11) ASNC

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

CONCEPTO DE LA ENFERMEDAD

El Sindrome de Noonan es una enfermedad genética perteneciente a las RA-
Sopatias que se caracteriza por talla baja, cardiopatia, dismorfia facial y altera-
ciones esqueléticas.

CODIGO CIE 10
Q871

SINONIMOS

Sindrome de Ullrich Noonan, Sindrome de Ullrich, Sindrome de Pseudo Turner,
Fenotipo Turner con Cariotipo Normal, Sindrome de Turner del Varén, Sindrome
del Pterigium Colli.

INCIDENCIA
Se estima una incidencia entre 1/1.000- 1/2.500 recién nacid@s vivos.

ETIOLOGIA

El Sindrome de Noonan es una enfermedad monogénica de herencia autoso-
mica dominante y expresividad muy variable. La alteracién genética puede ser
heredada o “de novo”. En los casos familiares predomina la transmisién ma-
terna (3:1) y en los casos de novo, el alelo mutado suele ser de origen paterno.
El gen alterado es PTPN11 en el 50% de los casos, otros genes relacionados
son SOS1, RAF1, BRAF, SHOC2, KRAS, MAP2K1, NRAS, SPRED, RIT1.

2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

DIAGNOSTICO

El diagndstico se basa en aspectos clinicos, apoyados en unos criterios que
describiremos.

El diagndstico genético permite la confirmacion de la enfermedad (70-75% de
los casos), aunque no permite descartarla si el resultado es negativo.
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DIAGNOSTICO CLiNICO
Criterios de diagndstico clinico, (Van der Burgt 1994)

Criterios mayores Criterios menores

1. Cara tipica Cara sugestiva

2. Estenosis pulmonar Otros defectos cardiacos

3. Talla <P, <P,

4. Pectum carinatum/excavatum Térax ancho

5. Pariente de primer grado afectad@ | Pariente primer grado sugestivo
6. Tener todos los siguientes:

® Retraso mental Uno de ellos
e Criptorquidia
¢ Displasia linfatica

Diagnéstico definitivo. Si cumple: "’___,_,_///_\
74N
- 2 criterios mayores o /;, oy &
- 1 criterio mayor + 2 criterios menores | G ;‘\
- 0 3 criterios menores = /

3. ;CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
CLINICA
Las manifestaciones clinicas del Sindrome de Noonan son:

¢ Talla baja: el peso y la talla al nacimiento suelen ser normales. La ganancia
ponderal suele ser escasa en el periodo de lactante debido a dificultades
en la alimentacion (63% casos), pero suele resolverse antes de los 18 me-
ses. La talla en la infancia se sitia en percentiles bajos de la normalidad,
haciéndose mas evidente en la adolescencia. La talla adulta suele estable-
cerse en los percentiles inferiores de la normalidad.

e Cardiopatia: (50-80% de |@s pacientes) La cardiopatia tipica es la esteno-
sis valvular pulmonar con displasia valvular (20-50% de los casos). La
miocardiopatia hipertrofica esta presente en el 20-30%. Otras cardiopatias
descritas con menor frecuencia son los defectos septales, estenosis de
ramas pulmonares, Tetralogia de Fallot y coartacion aértica. Hasta un 58%
de los pacientes presentan alteraciones electrocardiograficas, indepen-
dientemente de la presencia o no de cardiopatia estructural.

¢ Dismorfia facial: Los rasgos faciales cambian con la edad haciéndose
menos evidentes en la edad adulta. Los rasgos mas caracteristicos son hi-
pertelorismo, desviacion ocular antimongoloide, ptosis, epicantus y orejas
bajas, rotadas y con hélix grueso. El cuello es corto y ancho con implanta-
cion posterior baja del cabello.

¢ Alteraciones esqueléticas: Las anomalias toracicas mas caracteristicas
son pectum carinatum superior/excavatum inferior con aumento de la dis-

[ 1
| 44 ]



z GUIA DE ENFERMEDADES RARAS, POCO FRECUE
Sindrome ¢sNOONA O DE BAJA PREVALENCIA: ASOCIACIONES EN C

tancia intermamilar (75-95%). Un 15% desarrollan escoliosis. Otras ano-
malias esqueléticas son cubitus valgus, clinobraquidactilia, sinostosis ra-
diocubital e hiperlaxitud articular

Otras anomalias asociadas son:

e Diatesis linfatica o hemorragica (55%)

e Retraso psicomotor o mental: Suelen adquirir la deambulacién alrededor
de los 21 meses. Un 25% presentan dificultades en el aprendizaje y un
15-35% retraso mental que suele ser leve o moderado. Suelen tener mayor
dificultad en el &mbito verbal, presentando hasta un 72% problemas en la
articulacioén del lenguaje

¢ Displasia linfatica: En menos del 20% de |@s pacientes

¢ Alteraciones oculares: (95%) Estrabismo, alteraciones de refraccion y am-
bliopia son los mas frecuentes.

e Criptorquidia en varones (77%)

e Anomalias auditivas

¢ Alteraciones cutaneas y de la pigmentacion...

4. TRATAMIENTO:

EVOLUCION, PRONOSTICO Y TRATAMIENTO

No existe un tratamiento especifico. El tratamiento es personalizado respon-
diendo a la clinica de cada caso. Es fundamental diagnosticar pronto la enfer-
medad para poder comenzar las distintas terapias aplicables (psicomotricidad,
logopedia, fisioterapia, terapia ocupacional...). El seguimiento de la enfermedad
deber ser multidisciplinar (cardiologia, neurologia, endocriopediatria, hemato-
logia, oftalmologia....)

La esperanza de vida esta dentro de la media de la poblacién general.

Aun no existe un tratamiento especifico para el Sindrome de Noonan. El trata-
miento se realiza de forma personalizada y acuerdo a la severidad de las ano-
malias que se presentan en cada paciente.

ASPECTOS A TENER EN CUENTA EN LA VALORACION FiSICA

Desde el punto de vista médico no existe un tratamiento de curacién especifico
para el Sindrome de Noonan. Sera preciso someter al/a la nin@ a tratamiento
de Atencion Temprana con programas de educacién especial individualizados,
terapia de lenguaje y terapia ocupacional, en el caso de ser necesarios.

El enfoque terapéutico debe ser multidisciplinar dada la variedad de sintomato-
logia que incluye este sindrome.

El desarrollo de la discapacidad se debe abordar con programas de interven-
cién temprana, educacioén especial, en los casos que sea necesario, y forma-
cion profesional.

El sistema cardiovascular requiere seguimiento de por vida. En algin momen-
to evolutivo de la enfermedad puede requerirse el tratamiento quirdrgico de
la estenosis pulmonar, Cia, otr@s. Previo a las intervenciones es importante
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la valoracion anestésica dadas las complicaciones relacionadas con este pro-
cedimiento descritas en algunos casos. Tratamiento de la hipermetropia y el
estrabismo debe ser evaluado por profesional oftalmélog@. Se debe realizar
pruebas encaminadas a descartar problemas auditivos. Los problemas denta-
rios como la maloclusién requieren tratamiento especializado y es importante
la atencién dental rutinaria. En cuanto a la alimentacién pueden aparecer vo-
mitos, durante y después de la lactancia que se solucionan de forma esponta-
nea, la dificultad de succidn, del paso a la alimentacién sélida, la lentitud para
comer, la aversion a algunos sabores, y las dificultades generales para comer,
(algunos casos precisan alimentacion por sonda, gastrostomias,..), mejora con
la edad, con la ayuda sobre la dieta y la nutricién, desapareciendo por comple-
to a partir de los 4 0 5 afios

PSICOLOGICA

e Caracteristicas cognitivas:
En uno de cada 4 casos, un 25% aproximadamente presentan un retraso
mental variable, de leve a moderado, con un Cl medio de 60-70 (se con-
sidera normalidad por encima de 80). Existe una asimetria mental que se
manifiesta en déficits en areas como la psicomotricidad y la integracion
visual motora.

® | enguaje y Habla:
L@s nin@s con Sindrome de Noonan comienzan a hablar mas tarde de
lo que habitualmente se espera. Hay una gran variedad en el curso del
desarrollo temprano del lenguaje pero, por lo general, alrededor de los 18
meses de edad.
Much@s nifi@s comienzan a hablar con oraciones completas aproximada-
mente a los 3 afos y alrededor de los 4 6 5 afos, el lenguaje se desarrolla
con normalidad.

Resumen caracteristicas del lenguaje:

Retraso variable en su adquisicién.

Comprension superior a la expresion. Hay una gran variedad de situaciones es-
colares en nifi@s con SN. Las situaciones particulares dependen tanto de sus
necesidades como del apoyo que el sistema de la escuela esta en condiciones
de dar tanto en ambientes especializados como en los ordinarios. La adapta-
cion y el apoyo del programa son altamente recomendables.

La Evaluacion de las Necesidades Educativas:

La evaluacion psicopedagogica constituye el primer paso en la organizaciéon de
la respuesta educativa, en ella se analizan los factores de indole personal y con-
textual, familiar o escolar, que inciden en el proceso de ensefianza y de aprendi-
zaje para planificarlos con la mayor garantia. Constituye el paso previo a la inter-
vencioén educativa especializada o compensadora. Por ello, se realiza antes de
la escolarizacién, de la elaboracién de la adaptacion curricular y de la incorpo-
racién a cualquiera de los programas del periodo de transicién a la vida adulta.
También cuando un cambio significativo en el alumno o alumna asi lo aconseja.
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Evaluacién de las competencias curriculares:

La evaluacién de las competencias curriculares consiste en conocer donde
esta situado el alumnado con relacion a los objetivos y contenidos escolares.
Se trata de determinar lo que es capaz de hacer el/la alumn@ en los diferentes
ambitos o areas del curriculo ordinario.

Evaluacién del estilo de aprendizaje:

Para la organizacion de la respuesta educativa también es necesario conocer
el estilo de aprendizaje del alumnado. El conjunto de aspectos que conforman
su manera de aprender: como actua, como se enfrenta a las tareas escolares
desde una perspectiva cognitiva y emocional.

También interesa conocer lo siguiente:

> Las condiciones fisico ambiental (sonido, luz, temperatura, ubicacién) que
le resultan mas favorables.

> El tipo de agrupamientos en los trabaja mejor y por los que muestra prefe-
rencia.

> La capacidad de atencién: mejores momentos, formas de captar su aten-
cién, tiempo que puede mantener la concentracién en una tarea...

> Las estrategias que emplea ante la resolucion de las tareas: reflexividad,
impulsividad, recursos que utiliza, tipo de errores mas frecuentes, ritmo de
aprendizaje...

> El tipo de reforzadores a los que responde, valoracion de su propio esfuer-
zo, satisfaccion ante sus trabajos.

> La motivacién para aprender en los distintos ambitos o areas, contenidos y
actividades por las que muestra mayor interés. Es importante conocer qué
tipo de actividades son las que mas le atraen.

> Temas restringidos y a menudo repetitivos.

> Economia de informacién en el mensaje.

B/. SOBRE LA ASOCIACION

— 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
Asociacion Sindrome Noonan de Cantabria, ASNC
N 2. CONTACTO: Inmaculada Gonzalez Garcia - Presidenta ASNC

Asociacién Sindrome DIRECCION: Urb. La Soloba, Eulogio Merino, 43E
Noonan de Cantabria C.P. 39530 Puente San Miguel, Cantabria
TELEFONOS: 942 82 06 64 / 649 024 740

CORREO ELECTRONICO: asindromenoonancantabria@yahoo.es

PAGINA WEB: www.noonancantabria.es

REDES SOCIALES: Facebook: Sindrome de Noonan Cantabria Asociacion y

Twitter: @SINDROMENOONANC

BLOG: https://sindromenoonancantabria.wordpress.com/

3. ANO DE CONSTITUCION: 2011
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4. CIF: G-39754288

5. REGISTRO/S:

N°y fecha en el Registro de Entidades del Gobierno de Cantabria: 5.139, 11/10/2011
N° y fecha en el Registro de Entidades, Centros y Servicios Sociales: 39/E431,
23/12/2011. Otros Registros: Ayuntamiento de Reocin, 63, 16/01/2012

6. SOMOS: Una Asociacion de personas afectadas por el Sindrome de Noo-
nan y sus familias y cuidadores/as.

7. OBJETIVO/MISION: ASNC, ASOCIACION SINDROME DE NOONAN, tra-
baja de forma coordinada en la consecucion de posibles soluciones para mejo-
rar la calidad de vida, o posibles terapias paliativas o curativas de las personas
afectadas por el Sindrome de Noonan.

8. FINES DE LA ASOCIACION:

e Ofrecer atencion integral, apoyo y asesoramiento a las personas afectadas
por el Sindrome de Noonan y sus familias, todo ello orientado a la pro-
mocién de la vida auténoma y a la mejora de su calidad de vida.

e Colaborar con organismos publicos y privados en el fomento del estudio e
investigacion del Sindrome de Noonan.

e Reivindicar y defender los derechos de las personas afectadas y de sus familias.

e Fomentar la integracién de las personas afectadas en todos los ambitos
de la vida.

® Promover el asociacionismo y la coordinacién y colaboracion con otras or-
ganizaciones de la red social.

* Promover la igualdad de oportunidades entre las mujeres y los hombres a
todos los ambitos de la vida publica y privada.

9. RECURSOS Y SERVICIOS:
> RECURSOS: Publicos y Privados

e Gobierno de Cantabria (Consejeria de Sanidad y Servicios Sociales,

Consejeria de Economia, Hacienda y Empleo).

e Fundacion Once

e Fundacion Solidaridad Carrefour

e FEDER, Federacion Espafiola de Enfermedades Raras

e Telemaratén, “Todos somos rar@s tod@s somos Unic@s”

¢ Mercadillos Solidarios

e | oteria de Navidad

® Donaciones Familias
> ACTIVIDADES y SERVICIOS: Nuestro principal objetivo es ofrecer infor-
macion, apoyo y asesoramiento a las personas afectadas por el Sindrome de
Noonan y a sus familias (patologia, recursos sociales, prestaciones, gestiones
administrativas, ayudas, otros). A lo largo de nuestra, corta pero intensa vida,
realizamos actividades conducentes a la visibilizacion del Sindrome de Noo-
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nan y atencién a las familias afectadas, como:

¢ Servicio informacion, apoyo y asesoramiento a las personas afectadas por
el Sindrome de Noonan y a sus familias

e Talleres de Autonomia y Autocuidados para personas afectadas por el Sin-
drome de Noonan y sus Familias

¢ | Congreso Estatal sobre el Sindrome de Noonan

* Apoyo y acompafiamiento a las familias

¢ Encuentros Estatales de Familias afectadas por el Sindrome de Noonan

* Publicacion de las Guias: Sindrome de Noonan: Guia de Orientacién para
las Familias y Sindrome de Noonan: Guia de Recursos-Ayudas Sociales
para las Familias.

¢ En la actualidad estan en elaboracién tres Guias mas, sobre Nutricién y Ali-
mentacion en el Sindrome de Noonan, RASopatias: Guia de Orientacién
a las Familias y esta Guia: Enfermedades Raras, poco frecuentes o de baja
prevalencia: Asociaciones en Cantabria.

ENCUENTRO FAMILIAS AFECTADAS POR EL SINDROME DE NOONAN

Sindrame |8
2 SEHAR

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:

Federacion Estatal Sindrome de Noonan, FESN

Federacion Espanola de Enfermedades Raras, FEDER

Organizacion Europea de Enfermedades Raras, EURORDIS

Federacion Céantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA

49

——
—_—




1 m GUIA DE ENFERMEDADES RARAS, POCO FRECUENTES
Slndro e diN OON A O DE BAJA PREVALENCIA: ASOCIACIONES EN CANTABRIA

Asociacion
Sindrome Williams
de Cantabria

12) ASWC

-,
sinDROME BE WILLIAMS

A/. SOBRE LA ENFERMEDAD

1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD:

El Sindrome de Williams es un trastorno del desarrollo, de origen genético
no hereditario, que afecta a multiples sistemas incluyendo diversos problemas
médicos, neurocognitivos y conductuales. Ocurre en 1 de cada 7.500 recién
nacid@s. Consiste en una pérdida de material genético en el Cromosoma 7. Se
pierden entre 26 y 28 genes del brazo 7q11.23.

Las consecuencias de esta ausencia de genes son:
> Estenosis aortica supravalvular producida por la ausencia del gen Elastina
(ELN, cuya funcion es dar elasticidad a los tejidos). Es un estrechamiento
de la arteria a la salida del corazén. Se presenta en mas de un 90% de
los casos. También pueden verse afectadas por este estrechamiento cual-
quier otra arteria, como la pulmonar, la renal...
> Rasgos faciales tipicos: Frente estrecha, aumento de tejido alrededor de
los ojos, iris estrellados, nariz corta y ante vertida, filtro largo y liso, meji-
llas caidas, mandibula pequefia, labios gruesos, mal oclusién dental...
> Discapacidad intelectual leve o moderada con un Cl medio de 60-70 (ClI
“normal” > 80).
> Tienen déficits en algunas areas (psicomotricidad, integracion visuo-espa-
cial -GEN LIMK1-, trastorno por déficit de atencién y concentracion, hipe-
ractividad), mientras que otras facetas parece que estan casi preservadas
(lenguaje), o incluso mas desarrolladas como el sentido de musicalidad y la
memoria fotografica.
Problemas endocrinos-metabdlicos:
Es frecuente un ligero retraso de crecimiento.
Hipercalcemia (altos niveles de calcio) en la infancia
Manifestaciones que afectan al aparato digestivo (estrefiimiento crénico,
hernias inguinales, celiaquia).
Manifestaciones que afectan al sistema musculo-esquelético (laxitud o
contracturas articulares, alteraciones de la columna -escoliosis-, bajo tono
muscular), manifestaciones que afectan al rifién, etc...
> Por otro lado su personalidad es muy amigable, desinhibida, entusiasta y
gregaria.

V V VYV

\
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2. ;COMO SE DIAGNOSTICA?:

El diagndstico del Sindrome de Williams, (deleccién en el cromosoma
7911.23) generalmente se realiza mediante una técnica de analisis cromosémi-
co especializado, conocida como Hibridacion in situ fluorescente (FISH) a tra-
vés de una muestra de sangre, cuando previamente se dan una serie de signos
caracteristicos sospechosos en el/la paciente.

La gran mayoria (99%) de las personas con caracteristicas clinicas tipicas de
Sindrome de Williams tienen una deleccién en el gen ELASTINA

3. ;(CUALES SON LOS SINTOMAS/ANOMALIAS?:
El fenotipo del Sindrome de Williams es variable, se puede sospechar cuando
se encuentran las siguientes caracteristicas:
> Enfermedad cardiovascular: La estenosis aértica supravalvular es el ha-
llazgo clinico mas significativo, sin embargo puede encontrarse estenosis
en cualquier otra arteria del organismo.
> Facies caracteristica.
> En los bebés ausencia de suefio durante las noches acomparfado de llan-
tos, con dolores intestinales. Les cuesta o no suelen poder succionar el
pecho de la madre.
> Alteraciones del tejido conectivo: Explican la presencia de voz ronca, her-
nias inguinales y umbilicales, diverticulos intestinales y vesicales, prolapso
rectal, limitacion o laxitud articular y piel laxa.
> Perfil cognitivo caracteristico: multiples discapacidades motoras que inter-
fieren con la fuerza, el equilibrio, la coordinacion y la planificacién moto-
ra, hipersensibilidad al sonido, hiperactividad, retraso en el desarrollo de
las capacidades expresivas y receptoras del lenguaje con una adquisicién
normal para la edad de la gramatica y la articulacion.
> Ansiedad generalizada y trastornos por déficit de atencién.
> Alteraciones endocrinolégicas: Hipercalcemia idiopatica, hipercalciuria,
pubertad temprana, retraso de crecimiento en la infancia...
> Diferentes grados de discapacidad intelectual.

4. TRATAMIENTO:

El Sindrome de Williams es necesario abordarlo a través de un enfoque tera-
péutico multidisciplinar. Desde el punto de vista médico no tiene “tratamien-
to de curacion” especifico, sin embargo dada la variedad de sintomatologia
que incluye, si que es necesaria la asistencia a consultas médicas periédicas
(-principalmente control cardiovascular y otras como neonatologia, neurologia,
nefrologia, endocrino, gastroenterologia, ortopedia, oftalmologia, otorrino... No
todas las personas afectadas con SW tendran todas estas necesidades pato-
légicas, ni todas precisaran el mismo ciclo de seguimiento-) asi como también
sera necesario trabajar con programas de intervencién temprana, logopedia,
rehabilitacion, fisioterapia, terapia ocupacional, hidroterapia, musicoterapia...
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B/. SOBRE LA ASOCIACION

o B 1. NOMBRE DE LA ASOCIACION:
- .. Asociacion Sindrome de Williams de Cantabria
(ASW-Cantabria).

I e L n'il!u.»!tj 2. CONTACTO:

PRESIDENTA: Carmen Rumayor Diego
SECRETARIA: M? Carmen Puebla Pinilla
TESORERO: Abraham Urbén Pinto

DIRECCION: C/ Aviche, 79-A MONTE C.P. 39012Santander
TELEFONOS: 638.611.127 - 638.587.882

CORREO ELECTRONICO: info@sindromewilliamscantabria.org
PAGINA WEB: www.sindromewilliamscantabria.org

REDES SOCIALES:
https://www.facebook.com/sindromewilliamscantabria.asociacion

3. ANO DE CONSTITUCION: 2010
4. CIF: G-39.727.060

5. REGISTRO/S:

-N°y fecha en el Registro del Gobierno de Cantabria: Seccién 12

-Numero 4792 - 21/04/2010

-N° y fecha Registro Consejeria Empleo Bienestar Social. Dir. Gral. Politicas
Sociales del Gobierno de Cantabria: 39-E396 - 01/06/2010.

-N°y fecha Registro Ayuntamiento de Santander: 1031- 01/06/2010

6. SOMOS: La ASW-Cantabria nace en Marzo de 2010 por iniciativa de 5 fami-
lias que se encuentran en las mismas circunstancias: tener hij@s afectad@s por
el Sindrome de Williams y vivir con incertidumbre en cuanto al futuro de 1@s
nin@s. Actualmente la asociacion cuenta con 10 soci@s afectad@s, 19 socios
ordinarios y 59 soci@s colaboradores/as, total 88 soci@s..

7. OBJETIVO/MISION: Ofrecer atencion integral, apoyo y asesoramiento a las
personas afectadas por el Sindrome de Williams y sus familias, todo ello orien-
tado a la promocién de la vida autonoma y a la mejora de su calidad de vida.

8. FINES DE LA ASOCIACION:
e Colaborar con organismos publicos y privados en el fomento del estudio e
investigacién del Sindrome de Williams.
¢ Reivindicar y defender los derechos de las personas afectadas y de sus familias.
e Fomentar la integracién de las personas afectadas en todos los ambitos de la vida.
e Promover el asociacionismo y la coordinacién y colaboraciéon con otras or-
ganizaciones de la red social.
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9. RECURSOS Y SERVICIOS:

> RECURSOS: Publicos y privados.

> SERVICIOS:
e INFORMACION, ORIENTACION Y ASESORAMIENTO continuo a las
personas afectadas y familiares, uno de los objetivos fundamentales de
ASW-Cantabria.
e TERAPIAS. L@s soci@s afectad@s por Sindrome de Williams reciben
terapias especificas segun necesidades (logopedia, terapia ocupacional,
atencion psicolégica, musicoterapia, terapia rehabilitadora en piscina, fi-
sioterapia...).
¢ Jornadas de difusién del Sindrome de Williams.
¢ Actividades de ocio y tiempo libre: Conciertos, festivales musicales...
e Organizacién de congresos y convenciones sobre el Sindrome de Wi-
lliams para informar sobre “el pasado, el presente y el futuro” de la en-
fermedad a través de interesantes ponencias de cientific@s, médic@s,
psicélog@s, profesionales del ambito educativo, juridico, afectados y fami-
liares...

e Organizacién de Jornadas de musicoterapia, convivencia de familias en
Centro CREER de Burgos, etc.

> ACTIVIDADES:

o A.5.W.-Cantahria i ik A.S5.W.-Cantabria s

CONGED S0 RACROKAL SINDROMI O SILLIARY BHAMADAS WILSHOTIRMA

15 Octubre MIL2 Contiern 106

-4 310 o It
P 1 II.' drth.'\-.u. Gre e :“:u.
deds e, - Encusniny  Sidrome o Vil

Jomadas de Mesikotoeapia #n Ceniro

BT sl

CREER, Bufjen

— : i

CONGRESO NACIONAL Del 8 al 10 de Noviembre de 2013
SINDROME DE WILLIAMS JORNADAS MUSICOTERAPIA

10. ENTIDADES A LAS QUE PERTENECE:
Federacion Céantabra de Personas con Discapacidad Fisica y/u Organica,
COCEMFE-CANTABRIA
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Agradecimientos:

A MARIA LUISA REAL GONZALEZ. Consejera de Sanidad, Gobierno de Cantabria.
A PABLO DIESTRO EGUREN. Alcalde del Ayuntamiento de Reocin

A MAR ARRUTI BUSTILLO. Presidenta CERMI CANTABRIA (Comité de
Entidades Representantes de Personas con Discapacidad en Cantabria) y
COCEMFE-CANTABRIA, (Federacion Cantabra de Personas con Discapacidad
Fisica y/u Organica)

A JUAN CARRION TUDELA. Presidente FEDER,
(Federacion Espafiola de Enfermedades Raras)

A ANTONIO PEREZ RUIZ. Concejal de Sanidad y Bienestar Social, Comercio
y Desarrollo Local del Ayuntamiento de Reocin

Ala ASOCIACION CANTABRA DE AFECTADOS DE ESCLERODERMIA
Ala ASOCIACION CANTABRA DE ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES
Ala ASOCIACION CANTABRA DE ESPINA BiFIDA E HIDROCEFALIA
Ala ASOCIACION CANTABRA DE FIBROSIS QUISTICA

A la ASOCIACION CANTABRA DE HEMOFILIA

Ala ASOCIACION CANTABRA PARA LA NEUROFIBRAMATOSIS

A la ASOCIACION ESPANOLA DE ANIRIDIA

Ala ASOCIACION ESPANOLA DE ENFERMOS DE MASTOCITOSIS

A la ASOCIACION IZARA: ACIDURIA GLUTARICA TIPO |

A la ASOCIACION NACIONAL DE ENFERMOS DE SARCODIOSIS

Ala ASOCIACION SINDROME NOONAN DE CANTABRIA

A la ASOCIACION SINDROME WILLIAMS DE CANTABRIA

Al SIO de FEDER (Servicio de Informacion y Orientacién, Federacion Espanola
de Enfermedades Raras)

A la WEB de FEDER (Federacién Espafola de Enfermedades Raras)

A JESUS TORIBIO GONZALEZ (Asociacién Sindrome Noonan de Cantabria)
A ULISES TORIBIO GONZALEZ (Asociacién Sindrome Noonan de Cantabria)
A EUNICE TORIBIO GONZALEZ (Asociacién Sindrome Noonan de Cantabria)
A LAURA FERNANDEZ CAMPO. Técnica Administrativa A.S.N.C.
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asindromenoonancantabria@yahoo.es
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