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Que son las Enfermedades RARAS

Ano Espanol de enfermedades poco frecuentes
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La Union Europea (UE),define las enfermedades raras
como aquellas patologias, minoritarias, huerfanas ,poco
frecuentes .

 Enfermedades con peligro de muerte o de invalidez
cronica.

e Que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada
10.000 habitantes

* Aunque es dificil precisar el numero de Enfermedades
Raras (ER), se estima que podria oscilar entre 6.000 y
8.000 afectan a un 5-7% de la poblacion de paises
desarrollados


http://es.wikipedia.org/wiki/Uni%C3%B3n_Europea
http://es.wikipedia.org/wiki/Prevalencia

36 millones de ciudadanos de la UE gue sufren este tipo
de enfermedades.

En Espana hay mas de 3 millones de personas afectadas.

De los cuales mas de 50.000 pacientes tienen una
enfermedad neuromuscular

MAS SUS FAMILIAS.............. por ellos la importancia de
las asociaciones Asem



QUE ES ASEM

« Es una organizacion sin animo de lucro que se creo en
el 1983.

 En la actualidad consta de 20 asociaciones repartidas
por todo el territorio nacional.

 Representando a mas de 100.000 personas en Espana
entre afectados diagnosticados o pendientes de
diagnosticar y sus familias .
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Que patologias se ven en ASEM

 En cuanto a la patologia Neuromuscular incluye un
amplio grupo de mas de 200 enfermedades que afectan

tanto al musculo,a la union neuromuscular, nervio
periférico.

Federncmn Espanola
de Enfermedades
Neuromusculares

PESem







Que problemas detectamos desde las
asociaciones

 En muchas ocasiones observamos gue, aungue los
servicios sanitarios son buenos, existe una falta de
coordinacion entre los distintos servicios del hospital, no

hay protocolos , ni estrategias especificas de atencion

.Esta situacion provoca gue la atencion por parte los
especialistas pierda cierta eficacia.

e Diagnosticos tardios :La media de diagnostico es de 5
anos
 Debido a su condicion de hereditarias, no es extrafio que

varios miembros de una misma unidad familiar estén
afectados por la misma patologia.



Falta de acceso a la informacion sobre la
enfermedad: Faltan Guias clinicas.

Ademas, existe una descoordinacion entre los recursos
sanitarios y los recursos de atencion social.

Desconocimiento de estas enfermedades por los
meédicos en AP.

Muy pocas ayudas sociales .

Investigacion fragmentada e insuficiente.




Una vez detectados los problemas comienzan a
aparecer

 Las UR estan formadas por :

— Equipos Multidisciplinares: En el que coordinador
principal es el Neurologo interrelacionado con otros
especialistas
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OBJETIVOS de las UR

Registro de enfermos

Estudios epidemiologicos

Control y seguimiento del enfermo
Guias sanitarias

Comités de expertos

Proyectos de Investigacion :

» Elaboracion de Estrategias y lineas de desarrollo
Cientifico.

e Control y seguimiento de los proyectos.

* Informacion sobre los Avances Diagnostico y

Terapéuticos




Que Medidas se han tomado
para conseguir estos fines:

A traves de las asociaciones de pacientes y muy
especialmente gracias a :Los CIBERER son Centros
de Investigacion Biomédica en Red (CIBER).
Dependientes del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII).
Se esta impulsando :

— La formacion de grupos de investigacion mixtos
(grupos de investigacion clinicos de hospitales y
basicos universitarios).

— Y Difunden los resultados de la investigacion que se
hace en el laboratorio a la practica clinica.



INVESTIGACION TRASLACIONAL

e La Investigacion debe ser traslacional:
Trasladar los conocimientos biomeédicos, desde
laboratorio a la practica clinica, para conseguir
mejorar la calidad de VIDA de los pacientes.



Desde el ADN al Paciente




Establecimiento de pautas protocolizadas y

-

INVESTIGACION

\

sistematicas de coordinacion

N v
a I 4 I 4 I
ESTUDIOS s
EPIDEMIOLOGICOS] REGISTROS — Grupos de patologia
N % N % N %
é N N N I
GENETICA:
LQ?SRGL?SAO GUIAS MEDICAS Diagnostico TRATAMIENTOS
Q CONTROL EVOLUTIVO Consejo.
_ U U U .




Y En estrecha relacion con

Universidades Asociaciones Comité

Formacioén pacientes de
Expertos

UNIDADES DE
REFERENCIA

Investigacion Protocolos Guias médicas Investigacion
Medica actuacion Béasica




Mapa sanitario

e Unidades de referencia:
WWWw.asem-esp.org

Recursos Sanitarios

para la Atencion
a las Enfermedades
Neuromusculares



http://www.asem-esp.org/
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Una vez realizado el DIAGNOSTICO EN LA
UNIDAD DE REFERENCIA

Como llegan los afectados y sus familias a la
asociacion, una de nuestras prioridades es que los
enfermos salgan de estas unidades conociendo
Asem. Con una resena en el informe de alta.

ASEM EXISTE
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¢, Que se pregunta el enfermo?
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El papel de ASEM
POTENCIAR los canales de informacion y sistemas de
ayuda existentes, para conseguir la integracion en los
distintos ambitos de los afectados y sus familias:
ensefanza, formacion profesional, laboral, social y ocio.
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Consulta con la asociacion:
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e Hacen que se conozcan
las ER



MEJORAR LA CALIDAD DE VIDA

— Familia
« Hermanos tienen sentimiento de culpa
 Abuelos viven la enfermedad

— El colegio a los companeros hay que ensenarle que
esta enfermo “ nadie se mete con un enfermo”

— Trabajo con a un nuevo planteamiento de una vida
distinta a la que se esperaban hay un proceso de
aceptacion de la enfermedad incluso puede
transcurrir anos



En definitiva lo que intentamos es :Que aprendan
a Vvivir con una ER

« Tomar medidas para llegar a conseguir una normalidad
ya que:

 No hay terapias curativas para ER, hablamos de
terapias paliativas:

— Controlar la enfermedad con tratamientos
sintomaticos. Hay que llegar a conseguir vivir con
normalidad.

— Ayudas técnicas
— Rehabilitacion y Fisioterapia



» Facilitando el acceso a los servicios de Fisioterapia y
Psicologia deforma inmediata a todos aquellos afectados
por una enfermedad rara y sus familiares.

 De forma continua y sostenida en el tiempo, al objeto de
mantener y mejorar la autonomia personal, y mejorar la
calidad de vida.

 En algunas ocasiones no se debe esperar a un
diagnostico, hay que buscar un objetivo terapéutico
precoz.



Otros programas que se prestan desde ASEM

Programa de Vida Autonoema, Vida
Independiente

Semana Respiro Familiar
Publicaciones y documentacion

Congreso Nacionally:Jernadas de
sensibilizacion

Comunicacion y visibilidad.



ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES.

INFORMACION Y APOYO
A LAS FAMILIAS

PUBLICACION EN LA REVISTA MINUSVAL
(MAYO 2006): DOSSIER ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES.

EDICION: GUIA DE LAS ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES

Consultay descarga de larevistay
Guia:
WWW.asem-esp.org



XXV Congreso Nacional de ASEM
Encuentro entre los Medicos
expertos en ENMS y afectados.
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Congreso
14-15 DE NOVIEMBRE

WWw.xXxvcongresodeasem.org

Organiza:

EM
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Associacld Catalana de

e, “Vivir el presente
/ fASE: pensar el futuro”



“La Cinglera,” Barcelona.
Se fomenta la independencia
e interrelacion de los nifos.




INFORMACION

Gulas v folletos informando de las distintas

ENMS ,su etiologia, diagnostico,
evolucion,alternativas terapéuticas.

49 Fichas (como la de CMT)

Libro de las ENMS



Para obtener mas informacién podéis poneros en contacto con:

Federacion ASEM

Federacién Espaiiola de Enfer:
C. Jordi de Sant Jordi, 26-28 Bajos
08027 Barcelona

Tel. 934 516 544

Fax 934 083 695

asem 15@suport.org
www.asem-esp.org ASEM

dades Neur slares

Coordinadora grupo CMT Espaiia
Dfia. Yasmina Pagnon
Tel. 912 424 050 (martesde 11 h.a 13 h.)

En el 2005, estamos iniciando un grupo especifico de Charcot Marie Tooth, que frata de reunir
a todos los afectados y familiares de Espafia, para asi poder trabajar conjuntamente y aunar
esfuerzos. Dentro de sus actividades estd la de ofrecer informacién puntual sobre cualquier
noticia, intercambiar experiencias, crear un grupo de auto ayuda asi cémo fomentar la
investigacién de la enfermedad y conseguir que los médicos e investigadores se acergquen a
los problemas e inquietudes que envuelven a esta enfermedad.

Este grupo de CMT se coordinard desde ASEM Madrid y estard apoyado por la Federacién
ASEM.

Texto original de :
Editado por CMT-France en junio de 2003.

CMT-France
E-Mail : ecmtfrance@crealinks.net
http://www.cmt-france.net

En colaboracién con:  AFM - Association francaise contre les Myopathies - .
http://www.afm-france.org

Coordinacion traduccién: AFM

ASEM Galicia - Asociacién Gallega contra las enfermedades Neuromusculares, en el marco
del proyecto 1+D+i "Creacién y explotacién de recursos documentales sobre Enfermedades
Neuromusculares 2004-2007".

Agradecemos la colaboracién de los siguientes profesionales:

* para la traduccién: Diia. Elena Sdnchez Trigo (Catedrdtica del Area de Traduccién e
Interpretacién de la Universidad de Vigo).

* para la revisidén médica: Dra. Carmen NAVARRO ( Jefe de Servicio de Anatomia Patolégica
del Hospital do Meixoeiro -Vigo).

Colaboradores:
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FICHA TECNICA

a enfermedad

de Charcot -

Marie - Too
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éQué es la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth?

¢Cémo se manifiesta?

¢Cémo evoluciona?

¢Cémo se realiza el diagnéstico?
¢Cémo se transmite?

¢Cémo se puede tratar?

Vivir con la CMT

Para obtener mas informacién

Direccion de contacto

il

ASEM

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
|CMT) es una de las enfermedades neuro-
l6gicas hereditarias més frecuentes. Debe
su nombre a los tres médicos que la descri-
bieron en 1886: dos franceses, Charcot y
Marie, y uno briténico, Tooth. También se
la denomina neuropatia periférica heredita-
ria sensitivomotora, para diferenciarla de
la enfermedad de Charcot o de la esclerosis
lateral amiotréfica (ELA).

* En Francia afecta a unas 30.000 perso-
nas sin distincién de sexo ni edad [con ini-
cio en la infancia o en la edad adulta).

*+ la CMT es una enfermedad genética
hereditaria, neuromuscular, de naturaleza
evolutiva, que no reduce la esperanza de
vida. Afecta a los nervios periféricos, lo
jue provoca con frecuencia una amiotrofia

e las pantorrillas, de los antebrazos y de
las manos.

+ La CMT presenta una gran heterogenei-
dad genética, es decir, iuio una misma
denominacién se encuentran enfermedades
provocadas por genes diferentes, situados
en cromasomas giferentes, pero cuyo cua-
dro clinico es claramente el mismo.

* Existen varias formas de CMT que se
diferencian por su modo de transmisién,
su localizacion genética y la parte del
nervio afectada:

- Las CMT de fipo 1 (tipo desmielinizante)
presentan una disminucién de la velocidad
de conduccién del nervio porque la vaina
de mielina que lo envuelve no funciona
correctamente.

- Las CMT de tipo 2 (tipo axonal) presen-
tan unas velocidades de conduccién del
nervio normales porque el problema se
sitias en el axén y no en la vaina de mielina.

- Las CMT ligadas al cromosoma X presen-
tan una mielina normal y velocidades de
conduccién con una ligera disminucién.
Ademas, la CMT X no se transmite de la
misma manera que las CMT1 o las CMT2.

Cada uno de estos tipos se divide, a su
vez, en subtipos (1A, 1B.., 2A, 2B..) en
funcién de la causa genética.

- Otra enfermedad préxima a la CMT se
denomina neuropatia tomacular o neurope-
tia hereditaria con hipersensibilidad a la
presién. Tras la compresién de un nervio,
estos enfermos desarrollan una neuropatia
que puede durar varios meses. Después,
la recuperacién suele ser completa.

- Existen ofras formas de CMT muy poco
frecuentes y ofras que todavia no han side
identificadas en la actualidad.




Para terminar una reflexion:

ES necesario aprender a convivir con estas
enfermedades.

Son enfermedades progresivas sin curacion, que
se prolongan durante anos y que en algunas
ocasiones llevan a una muerte prematura, por
G UEGEREMESIcCAmInaconiaiamiliciyviel
ENTERMBS




VIDEO.:
Video ASEM.pps

GRACIAS



	� ����ENFERMEDADES RARAS�NEUROMUSCULARES��RELACIÓN ENTRE ASOCIACIONES DE PACIENTES Y PROFESIONALES.�UN PROYECTO EN COMUN�	�		�                                        		21 y 22 de Marzo 2013�				     Hospital Universitario Ramón y Cajal�			���
	Que son las Enfermedades RARAS�
	Slide Number 3
	Slide Number 4
	QUE ES ASEM
	Slide Number 6
	Que patologías se ven en ASEM
	Slide Number 8
	��Que problemas detectamos desde  las asociaciones�
	Slide Number 10
	Una vez detectados los problemas comienzan a aparecer las UNIDADES DE REFERENCIA�
	 �OBJETIVOS de las UR
	Que Medidas se han tomado� para conseguir estos fines:�
	INVESTIGACION TRASLACIONAL
	Desde el ADN al Paciente
	��Establecimiento de pautas protocolizadas y sistemáticas de coordinación �
	Y En estrecha relación con
	Mapa sanitario
	Slide Number 19
	Una vez realizado el  DIAGNOSTICO EN LA UNIDAD DE REFERENCIA
	¿Que se pregunta el enfermo? ��			
	El papel de ASEM�POTENCIAR los canales de información y sistemas de ayuda existentes, para conseguir la integración en los distintos ámbitos de los afectados y sus familias: enseñanza, formación profesional, laboral, social y ocio.�
	 MEJORAR LA CALIDAD DE VIDA
	��En definitiva lo que intentamos es :Que aprendan a vivir con una ER���
	Slide Number 25
	Otros programas que se prestan desde ASEM  �
	Slide Number 27
	Slide Number 28
	Slide Number 29
	INFORMACION
	Slide Number 31
	Slide Number 32
	Slide Number 33

