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AEEFEG REUNION ANUAL Madrid, 23-25 de Octubre de 2015

Asociacion Espafiola
de Enfermos y Familiares

"y dela ENFERMEDAD
' de GAUCHER

Saludo del presidente de la AEEFEG

Estimados amigos:

En el mes de octubre de 2015 se celebré nuestra XVII Reunién Anual, cuyas vivencias se reflejan, como ya
es habitual, en nuestra revista, que permite, tanto a los que asistieron como a los que no lo hicieron, disponer
de toda la informacion sobre las ponencias de los diferentes expertos que participaron en ella, asi como lo
acordado en las Asambleas Generales Ordinaria y Extraordinaria.

Quiero, en primer lugar, dar las gracias a nuestros patrocinadores, Sanofi Genzyme y Shire, y a Actelion
por su colaboracion, pues sin su ayuda serfa complicado llevar a cabo todas nuestras actividades.

También deseo agradecer a los ponentes que participaron en la Reunién Anual que nos dedicaran su
tiempo libre para transmitirnos sus conocimientos y saber, gracias a lo cual todos nosotros podemos conocer
mejor nuestra patologia.

Como podréis ver, ademds de la Asamblea Ordinaria, este afio se ha celebrado también una Asamblea
Extraordinaria motivada por la eleccién de un nuevo Presidente de la Asociacion.

Después de seis ailos como Presidente, y por motivos estrictamente personales y ajenos a cualquier tema
relacionado con la Asociacion, me he visto en la necesidad de presentar la dimision como Presidente, aunque,
como podéis ver, sigo formando parte de la Junta Directiva en calidad de Vocal.

Desde aqui, quiero daros las gracias a todos los Socios y a los miembros de la Junta Directiva por el apoyo
y ayuda que me habéis prestado durante todos estos afios, lo que ha hecho que mi trabajo haya sido més facil.

También quiero dar las gracias a todas las personas que forman parte de Sanofi Genzyme, Shire y Actelion
por el apoyo recibido, tanto en lo que respecta a la AEEFEG como a nivel personal. Siempre han estado ahi y
espero que asi siga siendo con la nueva Presidenta. Hago extensivo mi agradecimiento a todos los profesio-
nales médicos que siempre estdn dispuestos a colaborar con la Asociacién aportdndonos sus conocimientos
y saber.

Deseo pediros, finalmente, que prestéis todo vuestro apoyo y ayuda a la Presidenta Soledad Prieto, a la que
quiero agradecer en nombre de la Asociacion y en el mio propio, el reto que ha asumido. Por mi parte, tanto
ella como cada uno de los socios de la AEEFEG seguiran contando con mi apoyo.

Para terminar, en estos momentos la Ginica palabra que me sale es: GRACIAS.

Un saludo,

Fdo.: Serafin Martin



“El embarazo de una mujer con Enfermedad
de Gaucher ha de ser siempre programado”

Dr. Miguel Angel Torralba. Servicio de Medicina Interna. Hospital Clinico Universitario Lozano

Blesa. Zaragoza

“En 1970”, explica el doctor Mi-
guel Torralba, “en Europa, el objetivo
de la Obstetricia y la Ginecologia era
disminuir al maximo posible la mor-
talidad materno-infantil. Sin embar-
go, en la actualidad ese objetivo ha
pasado a ser lo que se ha venido a
llamar programacion fetal, que no es
otra cosa que evitar que tanto la ma-
dre como el feto puedan enfermar.
En este sentido el embarazo depen-
de del estado de salud de la madre
con anterioridad al inicio de la ges-
tacion, de la nutricion que tenga, de
una serie de habitos (tabaquismo,
consumo de alcohol, ejercicio, estilo
de vida, etc.), una serie de influen-
cias ambientales y, ya que estamos
hablando de una enfermedad gené-
tica, por supuesto también de los
genes”.

Asi pues, ahora el objetivo es
promover la salud de la mujer y su
descendencia, lo que implica plan-
tear una serie de cuidados de salud
y evaluar el riesgo reproductivo, de
tal modo que se actuara en funcion

de los riesgos identificados y todo
ello se utilizara para realizar una se-
rie de acciones preventivas. ¢Por
qué hacerlo asi? Pues porque des-
de que una mujer queda fecundada
—aproximadamente 14 dias después
de la Ultima menstruacion— hasta
que se llega al diagnostico de em-
barazo, pasan aproximadamente
5-6 semanas en las que el embridn
ya ha empezado a formarse (orga-
nogénesis). Y esto es muy importan-
te tenerlo en cuenta antes de que la
mujer se incorpore a la consulta pre-
natal. El doctor Torralba recomien-

“Ahora, el objetivo
de las autoridades
sanitarias en cuanto al
embarazo es promover
la salud de la mujer
y su descendencia”

da la pagina web www.prosego.com
para encontrar con mayor detalle
gran parte de lo que él expuso en
su participacion en la XVII Reunién
Anual de la AEEFEG.

Prevencion

Frente al embarazo habrda que
desarrollar tres tipos de acciones
preventivas. La prevencion primaria
supone eliminar el factor de riesgo
cuando una mujer esta sana, como
sucederia en el caso de las mujeres
portadoras de la mutaciéon genética
de la Enfermedad de Gaucher. Tam-
bién se realizard una prevencion se-
cundaria en el caso de que la mujer
esté enferma pero asintomatica, lo
que implica la necesidad de detec-
tar precozmente cuéles pueden ser
las posibles complicaciones y tratar-
las en el caso de que sea necesario.
Finalmente, la prevencién terciaria
se realizard en el caso de que la
afeccion sea ya sintomética, por lo
que se trataria de reducir y evitar las
posibles complicaciones.

AEEFEG REUNION ANUAL Madrid, 23-25 de Octubre de 2015
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“El mejor momento
para iniciar las acciones
preventivas propias
del embarazo es
el periodo
preconcepcional”

“El momento idéneo y Optimo
para iniciar la asistencia y por tan-
to implementar las acciones pre-
ventivas del embarazo a una mujer
con una enfermedad crénica es el
periodo preconcepcional”, asegurd
el doctor Torralba. “De este modo
se podra estudiar la enfermedad vy,
al mismo tiempo, hacer que la mu-
jer esté en las mejores condiciones
posibles de salud antes de que se
inicie la gestacién, lo que aumentara
las posibilidades de proteger al feto.
Ademas, se podra informar adecua-
damente a la mujer de los riesgos
que el embarazo puede suponer
para la evolucién de su enfermedad
y los que la propia enfermedad pue-
de suponer para el desarrollo de la
gestacion”.

Control del embarazo

Cuando una mujer sospecha que
estd embarazada debe acudir a su
médico de atenciéon primaria para
que éste confirme la gestacion y
pueda obtener una informacién muy
importante sobre una serie de pa-
rametros, ademas de identificar al-
gunos factores de riesgo, estimar la
edad gestacional y remitirla al obs-
tetra. Asimismo, aunque esto puede
variar en las diferentes Comunida-

“Una mujer con
Enfermedad de
Gaucher debe tener
mas contacto con
el obstetra que
una mujer sana”

des Auténomas, se le proporcionara
informacién acerca de lo que es el
embarazo y cuando iniciar la toma
de é&cido fdlico, yodo, hierro, etc. Se
recogeran los antecedentes perso-
nales y los reproductivos (abortos
de repeticion, embarazos anteriores,
cémo han nacido sus hijos anterio-
res, como fueron los partos, si se
ha producido una muerte perinatal,
si hay antecedentes de defecto ge-
nético o congénito, si ha requerido
cirugia uterina, si ha habido isoin-
munizacion del grupo Rh negativo,
etc. También se recogeran los an-
tecedentes médicos de la paciente.
Si tiene la Enfermedad de Gaucher
debera registrarse el dato junto al
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genotipo, siempre que ello sea posi-
ble. Se hablara acerca de hiperten-
sién arterial, enfermedad cardiaca o
renal, diabetes mellitus, asma, epi-
lepsia, etc. Y se hara constar en un
ficha cualquier tipo de tratamiento
que esté siguiendo la paciente.

En este sentido, en el embarazo
actual se hablara de evitar todas
y cada una de las complicaciones
posibles: hipertension, anemia, dia-
betes gestacional, infecciones uri-
narias, si existe embarazo mdltiple
0 no, si hay dificultad para producir
liqguido amnidtico o si se produce
en exceso, si ha existido o existe
placenta previa, como esta el creci-
miento intrauterino, si existe o no al-
guna malformacién genital, o si hay
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amenaza de parto pretérmino.

“Una mujer con Enfermedad de
Gaucher”, advierte el doctor Torral-
ba, “debe tener mucho mas contac-
to con el obstetra que el que pueda
tener una mujer sana, ya que existe
un factor de riesgo. No tiene por qué
ser estrictamente necesario que el
parto sea por cesdrea, pero si debe
hablarse con ella de como y cuando
realizar una cesarea y cémo evitar
determinadas complicaciones que
puedan surgir a lo largo de la gesta-
cion, el parto y el postparto”.

El obstetra revisara los factores de
riesgo, aproximadamente a la déci-
ma semana de gestacion, realizara
una exploracion fisica genital y ma-
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maria; en caso necesario realizara
una citologia; confirmara la existen-
cia de embarazo ecograficamente
e informara de lo que es el cribado
bioguimico. También solicitara la
analitica del primer dia e informara
de la necesidad de realizar el criba-
do bioquimico (triple screening) en
la semana 10 con el fin de detectar
cromosomopatias en los cromoso-
mas 13, 18 y 21, que tienen con-
secuencias clinicas muy concretas.
Solicitara una ecografia en la sema-
na 12 y hablara de la determinacion
de la alfa-fetoproteina (AFP) a partir
de la semana 15 para detectar el
sindrome de Down. Por ultimo, in-
formara acerca del tratamiento, si lo
precisa.



En la analitica del primer dia reali-
zara grupo sanguineo, hemograma,
bioguimica, estudio de orina, criba-
dos de serologia para hepatitis, vi-
rus VIH, IGes, toxoplasma y rubeola
y realizara un test de 50 mg de so-
brecarga de glucosa oral (test de
O’Sullivan).

A las 16-18 semanas de gesta-
cion, explorara a la paciente, es-
tudiara la altura del fondo uterino
y proporcionara los resultados de
todas las pruebas anteriormente so-
licitadas y pedira la ecografia de la
semana 20, que es muy importante.

Entre las semanas 21 y 23 de
gestacion dara el resultado de la
ecografia de la semana 20, explo-
rard los movimientos fetales y a la
embarazada y solicitard una ana-
litica de segundo trimestre para la
determinacion de glucemia, cribado
de toxoplasmosis en el caso de que
anteriormente no haya sido positivo,
un hemograma, una bioquimica y un
estudio de sedimento de orina. Si la
analitica del primer trimestre deter-
mind que el Rh es negativo se tiene
que repetir la prueba en la semana
28 y hay que estar muy pendiente
de ello. Finalmente, se planificara la
primera visita con la matrona entre
las semanas se 25y 26.

Entre las semanas 27 y 29 se da-
ran los resultados de la analitica del
segundo trimestre, se estudiaran los
movimientos fetales, se explorara
a la embarazada y se solicitara la
ecografia del tercer trimestre. Para
aquellas mujeres en las que esté
indicado por estar en alto riesgo de
sufrir una diabetes gestacional (su-
pone un riesgo afadido al embarazo
normal) se solicitara el test de tole-
rancia oral a la glucosa. Si es preci-
S0, se revisara el tratamiento y si el
Rh es negativo se realizard inmuno-
profilaxis.

Entre las semanas 35 y 37 de
gestacion de un embarazo normal
el obstetra dara el resultado de la
ecografia del tercer trimestre, explo-
rara los movimientos fetales, llevara
a cabo las maniobras de Leopold
para ver la colocacion del feto den-
tro del Utero, realizard una explora-
cion fetal, teniendo en cuenta que ya
se puede oir muy bien el latido car-

diaco del feto. También explorara a
la embarazada y solicitara un cultivo
vagino-rectal del estreptococo aga-
lactiae, ya que esta bacteria puede
invadir el canal del parto y causar en
el recién nacido meningitis, septice-
mia 0 neumonia, u otro tipo de alte-
raciones como, por ejemplo, la co-
rioamionitis. Por supuesto, revisara
el tratamiento y comprobara la ad-
herencia al mismo. Asimismo, soli-
citara la analitica del tercer trimestre
y si se trata de una mujer de riesgo
se repetira la serologia de la analiti-

“En las mujeres
con Enfermedad
de Gaucher
se fundamental
programar el parto”

“El control del embarazo
de una mujer con
Enfermedad de
Gaucher se puede
realizar por métodos
invasivos y no invasivos”

ca del segundo trimestre. Dado que
muy probablemente se necesitara
anestesia epidural durante el parto,
también se efectuara un estudio de
coagulacién, ademas de un hemo-
grama, bioquimica y estudio del se-
dimento de orina para descartar in-
fecciones urinarias asintomaticas, y
la prueba del Rh para saber si se ha
producido hipersensibilidad, ya que
el feto puede ser Rh positivo.

En torno a la 39 semana se daran
los resultados, se explorara al bebé,
se efectuaran las maniobras de
Leopold para conocer su colocacion
de la analitica del tercer trimestre,
se realizara una auscultacion fetal

y una exploracion de la madre y se
programara la realizacion del primer
test basal, que se llevara a cabo en
torno a la semana 40. Se volvera a
citar a la paciente entre las semanas
40 y 41 para darle a conocer los re-
sultados y explorar nuevamente tan-
to a ella como al bebé. En la explo-
racion se realizard un tacto vaginal
para comprobar el estado del cuello
del Utero. Finalmente, se solicitara
un nuevo test basal y se valorard la
finalizacion de la gestacién y, como
ocurre en el caso de las mujeres con
Enfermedad de Gaucher, se progra-
mara el parto. Por supuesto, se revi-
sara el tratamiento siempre que sea
preciso.

Una vez que se haya producido el
parto se tiene que hacer una visita
puerperal. Y esto es muy importan-
te. Se puede tener un parto normal
por via vaginal, en cuyo caso puede
ser la matrona quien lo valore (epi-
siotomia, emision de loquios —los
restos de la placenta-, la evolucion
uterina y cervical, como va la lactan-
cia, etc.). Cuando la mujer no tiene
la Enfermedad de Gaucher o cuan-
do haya sido necesario practicar
una cesarea se debera realizar una
buena exploracion ginecoldgica.
También se informara de la posibi-
lidad de anticoncepcion en el caso
de que la mujer lo solicite.

Mujer con Enfermedad de Gau-
cher

Todo lo anterior resume en lineas
generales los criterios establecidos
para el control del embarazo en
cualquier mujer. Pero, ;como ase-
gurarse de que todo va bien en una
mujer con la Enfermedad de Gau-
cher? El doctor Miguel Torralba ex-
plica cuales son los criterios basicos
y las técnicas disponibles para el
control de la gestacion en este caso.

“Existen dos posibilidades para el
control del embarazo de una mujer
con Enfermedad de Gaucher —co-
menta—: utilizando procedimientos
no invasivos y otros que son invasi-
vos. El més conocido de los no inva-
sivos es la ecografia y se deben rea-
lizar fundamentalmente tres a toda
mujer embarazada, concretamente,
en torno a las semanas 12, 20 y 34.

AEEFEG REUNION ANUAL Madrid, 23-25 de Octubre de 2015
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La ecografia permite detectar mal-
formaciones mediante la medicién
de la altura del feto, el perimetro cra-
neal, como esta el fémur, si existe el
signo de la nuca (marcador de exis-
tencia de ciertas cromosomopatias
como el sindrome de Down). Y es
una técnica reproducible, segura y
rapida, ademas de barata. Tenemos
un transductor que emite ondas so-
noras; se produce un choque con
el feto que devuelve esas ondas,
lo que permite realizar las medidas
necesarias del cuerpo, la cabeza, la
pierna, o el brazo, que deben estar
en un entorno de normalidad esta-
blecida por criterios estadisticos”.

Hay una serie de técnicas de con-
trol, esta vez invasivos, a las que de-
ben ser sometidas algunas pacien-
tes con Enfermedad de Gaucher
seleccionadas. La primera de ellas
seria la amniocentesis, que es una
técnica no reproductible y en la que
existe un riesgo no desdefiable de
aborto (una de cada mil mujeres). Su
inconveniente es que es muy lenta,
ya que requiere cultivar las pocas
células que se obtienen del liquido
amniético mediante una puncién
controlada por ecografia que evita
que se pinche al feto. En el liquido
amniotico hay una serie de células
que producen tanto el Utero de la
madre como el propio feto, por lo
que tras realizar la puncion se deben
aislar las células procedentes del
feto y cultivarlas para poder identi-
ficar posibles alteraciones cromo-
somicas. Esta técnica estd indicada
cuando en el cribado del primer tri-
mestre se determina la existencia de
un alto riesgo de presentar trisomia
21, 18 y 13; si existe evidencia de al-
guna malformacién fetal detectada
en la ecografia del primer trimestre;
o si se produjo alguna anomalia cro-
mosomica en un embarazo anterior
y si existe alguna anomalia cromo-
sémica en alguno de los progenito-
res.

“Otra técnica que tiene gran im-
portancia en la Enfermedad de Gau-
cher”, explica el doctor Torralba, “es
la biopsia de vellosidades coriales
que, siempre que esté indicada,
debe realizarse entra las semanas 9
y 12 de embarazo. Las vellosidades

coriales son los vasos que forman
parte de la placenta cuando ésta
se esta terminando de formar y se
pueden localizar mediante ecogra-
fia. Su obtencién se puede llevar a
cabo mediante dos técnicas diferen-
tes. La primera es un procedimien-
to transcervical (se puede realizar
entre las semanas 9 y10) y la otra
transabdominal (entre las semanas
10-12). El més utilizado es el segun-
do, aunque es mas agresivo, ya que
implica pinchar a través de la pared
abdominal. El segundo es mas difi-
cultoso, pero conlleva un riesgo me-
nor. No es una técnica que se pueda
realizar mas de una vez y también
existe posibilidad de aborto (una de

cada mil mujeres), aunque nos per-
mite disponer de los resultados en
48-72 horas. Y es una técnica muy
eficaz en el diagndstico precoz de
enfermedades metabdlicas, como
es el caso de la Enfermedad de Gau-
cher. Esta técnica permite realizar
el ensayo enzimatico y, por tanto,
saber si el bebé puede tener Enfer-
medad de Gaucher o no, facilitando,
ademas, la obtencion de muestras
de ADN para identificar las muta-
ciones genéticas existentes. Esta
indicada cuando el embarazo no ha
sido programado y no se ha realiza-
do consejo genético, existiendo la
necesidad de saber si el feto tiene
la Enfermedad de Gaucher, aunque
hay que intentar a no llegar a esta

circunstancia: el embarazo de una
mujer con Enfermedad de Gaucher
tiene que ser siempre programado”.

Finalmente, la tercera técnica in-
vasiva en el control del embarazo
es el muestreo de corddn umbilical,
que debe realizarse, siempre que
esté indicado, a partir de la semana
18. En este caso se extrae sangre
del corddn umbilical y esta especial-
mente indicada en el caso de que
el feto presente hidrops fetalis (una
alteracion del retorno venoso) y si
en su familia nunca se hubiese de-
tectado un caso de Enfermedad de
Gaucher. El hidrops fetalis se puede
detectar mediante ecografia y con el
estudio de la sangre de cordén um-

bilical se podria confirmar si tiene la
Enfermedad de Gaucher.

Impacto de la Enfermedad de
Gaucher en el embarazo

¢{Como debe manejarse una pa-
ciente con Enfermedad de Gaucher
tipo 1y fenotipo leve, sin tratamien-
to, que desea quedarse embaraza-
da? A esta cuestion el doctor To-
rralba responde con claridad: “Se
debe manejar como cualquier otra
paciente, siempre que se haya des-
cartado que no tenga alguna altera-
cion malformativa en el Utero o los
ovarios, alguna alteracién hormonal
o anticoagulante lUpico. Si no hu-
biera ningun inconveniente fisico,
probablemente seria subsidiaria de



terapia enzimatica”.

En este contexto, responde nue-
vamente a varias preguntas que se
le formularon en la Reunion Anual
de 2008 de la AEFEEG, celebrada
en Segovia:

« El potencial reproductivo es el mis-
mo que el de cualquier otra mujer.

« Esta discretamente aumentado el
riesgo de aborto por problemas de
la implantacién embrionaria en el
utero.

* Los problemas intraparto son muy
similares a los de la poblacion nor-
mal, si bien existe un mayor riesgo
de hemorragia.

+ Los bebés de madres con Enfer-
medad de Gaucher tienen al na-
cer el mismo peso que los de las
mujeres sanas, del mismo modo
que los resultados de las pruebas
neonatales que se les realizan son
equivalentes.

« La cesarea no debe practicarse de
rutina en las mujeres con Enferme-
dad de Gaucher. Estaria indicada
cuando no progresa el trabajo del
parto y, de modo preventivo, en
aquellas mujeres con la enferme-
dad que presentan deformidades
Oseas que lleven a pensar en que
pueden producirse complicacio-
nes por imposibilidad de que el
feto pase por el canal del parto
(patologia degenerativa articular,
protesis articulares como la de ca-
dera, osteonecrosis, etc.).
Asimismo, tal y como ha consta-
tado la Asociacién americana de
anestesia, iguel que en cualquier
mujer sana, se puede utilizar cual-
quier tipo de anestesia (general,
epidural o local), siempre que no
esté contraindicada.

“Lo mas importante”, concluye el

doctor Torralba, “es saber que es

fundamental realizar una buena vi-

gilancia hematoldgica durante todo

el embarazo y de forma especial du-
rante el parto e incluso el postparto.

En este sentido, yo recomendaria

que se realizara una semana antes

de planificacion del parto un test de
agregacion plaquetaria (agregome-
tria), que es muy sencillo de realizar.

Aunque no esta disponible en todos

los hospitales, si lo esta en los de

tercer nivel, que son aquellos en los

que se deben seguir los embarazos
de alto riesgo”.

Impacto del embarazo en la En-
fermedad de Gaucher

Hay diferentes aspectos sobre
el modo en que el embarazo afec-
ta a las mujeres con Enfermedad
de Gaucher que deben tenerse en
cuenta. Asi, en cualquier mujer em-
barazada existe una tendencia a la
anemia y al descenso de las pla-
quetas, pero esta circunstancia es
mas evidente en la mujer con En-
fermedad de Gaucher, aunque hay
que decir que después del parto se
vuelve a normalizar.

“Asimismo”, comenta el doctor
Torralba, “un porcentaje elevado
de mujeres con Enfermedad de
Gaucher tienen crisis 6seas, espe-

“Es muy importante
realizar un seguimiento
hetmatologico antes,
durante y después del
parto en una mujer con
Enfermedad de Gaucher”

cialmente después del parto. Y en
la actualidad no tenemos ningln
mecanismo biolégico o diagndstico
que nos permita predecirlo, por lo
que el médico que realice el segui-
miento habitual de la paciente debe
estar muy al corriente de todo ello”.

Por otra parte, distintas encues-
tas realizadas a mujeres con Enfer-
medad de Gaucher en estado de
gestacion, han puesto de manifiesto
que éstas sienten un aumento de la
sensacion de bienestar. Y esto debe
entenderse que mejora su estado
general incluso si estan bien contro-
ladas.

Otro punto importante en relacion
a las mujeres que siguen un trata-
miento enzimatico sustitutivo (TES)
es que éste se debe ajustar siem-
pre al peso del paciente, por lo que
en este caso habrda que aumentar
la dosis a medida que avanza el
embarazo, ya que una mujer suele

ganar durante la gestacién en torno
a los 15 kilos de peso por término
medio.

“En relacion al impacto del TES
en los episodios reproductivos de
la mujer con Enfermedad de Gau-
cher”, anade el doctor Torralba, “un
estudio realizado por Ari Zimran y
publicado en la revista Blood Cells,
Molecules and Diseases, en el que
se siguieron 398 embarazos de 205
mujeres con la enfermedad, conclu-
ye con claridad que tanto imiglu-
cerasa (Cerezyme®) como velaglu-
cerasa (Vpriv®) son seguros para
la madre y el feto, ademas de que
mejoran la salud de la madre duran-
te el embarazo. También cabe decir
que el TES esta indicado cuando
existen problemas para la concep-
cién. El estudio también determina
que el TES es seguro durante la lac-
tancia. Hay que tener en cuenta que
cualquier medicamento que tome la
madre pasara al bebé a través de la
leche materna. De ahi que sea im-
portante saber que no esta contrain-
dicada la lactancia cuando la madre
estd siguiendo un TES para la Enfer-
medad de Gaucher”.

Conclusiones
A modo de resumen, de la ponen-

cia impartida por el doctor Torralba
pueden extraerse una serie de pre-
misas orientativas para las mujeres
con Enfermedad de Gaucher que
desean tener hijos:

» El embarazo de una mujer con la
Enfermedad de Gaucher deberia
ser siempre planificado.

- No existe contraindicacién alguna
para que estas mujeres tengan
hijos.

+ Es muy importante realizar un
buen seguimiento hematolégico
antes, durante y después del par-
to.

+ Las mujeres que siguen un TES
deben tener la tranquilidad de que
éste es seguro tanto en la con-
cepcién, como durante la gesta-
cién, el parto y la lactancia.

+ Se recomienda iniciar el TES a las
mujeres con Enfermedad de Gau-
cher que no estén siendo tratadas
y que presentan problemas de in-
fertilidad.
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Preguntas de la AEEFEG

Por parte de la AEEFEG se remitié al doctor Torralba
una serie de preguntas que las mujeres con Enferme-
dad de Gaucher se hacen con cierta frecuencia y a las
que este especialista respondié convenientemente al
finalizar la charla:

¢Qué pautas debe seguir la madre?

La primera y mas importante es planificar el embara-
zo. También debe tenerse el objetivo de que el emba-
razo se produzca cuando la mujer esté estable y que
haya cumplido los objetivos terapéuticos. Esto supone
que desde el punto de vista hematoldgico en cuanto a
plaquetas, hematies y glébulos blancos esté bien, que
esté estable desde el punto de vista visceral (higado y
bazo) y también desde el punto de vista 6seo.

Ademas, se debe realizar un estudio de la pareja.
Los controles han de ser generales, si bien necesita
un estricto seguimiento hematoldgico. El parto no se
puede dejar a la ligera, sino que debe ser programado
y ademas es exigible una monitorizacién en el postpar-
to.

¢Qué papel desempefia el especialista?

Yo soy un poquito transgresor en este punto. En mi
opinién un paciente con Enfermedad de Gaucher, mas
que un especialista, necesita un abordaje multidisci-
plinar, es decir, que todos los especialistas del hospi-
tal, médicos de atencion primaria, asistentes sociales
y psicologos tenemos que trabajar coordinadamente
con un objetivo comun, que no es otro que es conse-
guir el bienestar del paciente. Para un adecuado trata-
miento multidisciplinar se necesita un equipo en el que
haya una buena comunicacién, que se conozcan todas
y cada una de las opciones terapéuticas, asi como los
estandares y que los podamos comparar con el resto
de los grupos multidisciplinares de otros hospitales.
Y, por supuesto, que se informe adecuadamente a los
pacientes. Un grupo multidisciplinar define el proble-
ma, decide los objetivos, recopila informacién y busca
opiniones, comenta el problema, desarrolla soluciones
potenciales y emite una serie de opiniones, evalla las
posibles soluciones y escoge la mejor opcién vy, final-
mente, resume el plan y distribuye las tareas entre el
resto de los miembros del equipo.

Siempre se me pregunta sobre quién tiene que llevar
un paciente con Enfermedad de Gaucher. Para mi esto
no es importante. Puede haber un experto que lidere
el equipo multidisciplinar, pero éste debe mantener
una importante comunicaciéon con Atencion Primaria
y los pediatras, asi como con el trabajador social y el
psicélogo. Y ademas debe integrarse dentro del grupo
en el que otros expertos deben dar su opinion desde
el punto de vista hematoldgico, ortopédico, radiolégi-
co, cardioldgico, etc. Lo mas importante es el paciente
y no el especialista, por lo que hemos de trabajar con-
juntamente para conseguir el bien del paciente.

¢Afecta el embarazo en cuanto a la evolucion de la
enfermedad?

La respuesta es si. La Enfermedad de Gaucher
afecta al embarazo y viceversa, tal y como lo he ex-

puesto en mi intervencion en esta Reunién anual de
la AEEFEG.

¢Una paciente con Enfermedad de Gaucher y TES
deberia abandonar el tratamiento?

Ya lo he comentado con anterioridad. Es evidente
que la respuesta es no. Unicamente hay que tener en
cuenta que que se debe modificar la dosis conforme
avanza el embarazo en funcién de la ganancia de peso
que sufre la madre.

¢{Qué medidas especiales debe adoptar una pa-
ciente con Enfermedad de Gaucher cuando esta
embarazada?

Ademas de todo lo comentado, el TES debe ser ini-
ciado si no se estaba utilizando y se produce la agu-
dizacion de la Enfermedad de Gaucher o si se desvia
de los objetivos planificados. Por ello a lo largo de la
gestacién habra que continuar vigilando todos los pa-
rametros hematoldgicos, éseos y viscerales. También
habra que iniciar el TES si existen problemas en la con-
cepcion aun cuando se cumplan los objetivos terapéu-
ticos relativos a la Enfermedad de Gaucher.

¢Considera que el caracter hereditario de la Enfer-
medad de Gaucher suele influir en los pacientes a
la hora de tener descendencia?

Por supuesto. Y asi debe ser, pues habra que tener
muy en cuenta todos los aspectos ya comentados:
consejo genético, planificacion del embarazo, segui-
miento del mismo, parto y postparto, etc.

¢Se podria evitar que un nifio herede la Enfermedad
de Gaucher?

Si, siempre que se realice el consejo genético, pues
se trata de una enfermedad autosémica recesiva, por
lo que siempre que al menos uno de los padres sea
portador de la mutacion genética que confiere la enfer-
medad, existe la posibilidad de que un hijo la herede.
Si los dos progenitores tienen la enfermedad todos sus
hijos también la tendran. En este caso habria que re-
currir a la donacién de semen o de 6vulos procedentes
de donantes sanos. Si uno de los padres es portador
y el otro tiene la Enfermedad de Gaucher la probabili-
dad de que sus hijos nazcan con la enfermedad es del
50%, mientras que el otro 50% seran portadores. Si
ambos padres son portadores, el 25% de los hijos na-
cerian con la enfermedad, el 50% serian portadores y
el 25% restante nacerian sanos. En todos estos casos,
se debera recurrir a una técnica de reproduccion asis-
tida (fecundacion in vitro) en la que se podra realizar
una selecciéon embrionaria, de tal modo que los em-
briones seleccionados para su implantacion en el Utero
materno no sean ni tan siquiera portadores del gen.

Una ultima posibilidad es que uno de los padres sea
portador y el otro sano, en cuyo caso todos los hijos
seran portadores de la enfermedad, por lo que, aunque
no sea necesario recurrir a una técnica de fecundacion
in vitro y seleccion embrionaria, sera fundamental in-
formar muy bien a la pareja de las implicaciones que
conlleva el hecho de que sus hijos sean portadores.




“El 75% de las personas con Enfermedad de Gau-
cher presenta afectacion 6sea”

Dr. Enrique Raya Alvarez. Servicio de Reumatologia. Complejo Hospitalario Universitario.

Granada.

“La Reumatologia”, comenta el
doctor Enrique Raya Alvarez, “es la
especialidad médica que estudia y
trata la patologia del aparato loco-
motor y también del tejido conecti-
vo. Y todo ello incluye las enferme-
dades genéticas y hereditarias con
afectacion musculo-esquelética,
como es el caso de la Enfermedad
de Gaucher, la mas frecuente de las
enfermedades por depdsito lisoso-
mico, que son muchas y siempre
han supuesto un reto para el diag-
néstico, para el médico y la Cien-
cia en general, pues muchos de
los avances que se han producido
en investigacién metabdlica, enzi-
matica, gendmica o genética han
surgido de la investigacién de estas
enfermedades”.

La historia es importante, pues
hace 43 afios se sabia muy poco
de esta enfermedad. Sin embargo,
desde entonces se ha avanzado
mucho en el conocimiento de la en-
fermedad, especialmente cuando
en 1991-1993 se introdujo el trata-
miento enzimatico sustitutivo (TES),
que tanto ha cambiado la vida de

muchas personas con Enferme-
dad de Gaucher. “En los ultimos
anos”, advierte este especialista,
“el progreso derivado de la inves-
tigacién ha supuesto que muchas
de estas enfermedades tengan un
mejor prondstico. Con los avances
en genética, gendmica y epigené-
tica, estamos seguros de que que
se va avanzar de forma mucho mas
importante en el control de la evolu-
cion de ésta y otras muchas enfer-
medades”.

La Enfermedad de Gaucher,
como es sabido, se caracteriza por
la acumulacién de lipidos (gluco-

“Las células
de Gaucher generan
alteraciones en
el hueso que causan
dolor y afectan
a la calidad de vida”

cerebrésidos) en los lisosomas de
los macréfagos de las denomina-
das células de Gaucher, lo que es
de gran importancia en relacion a
la importante afectacion ésea que
puede producir en los pacientes:
dolor éseo generalizado, remode-
lamiento dseo, fracturas o necro-
sis 6seas. La razon de este tipo de
afectacion es que los glucocere-
brésidos estan fundamentalmente
en la membrana de algunas células
que, cuando son fagocitadas por
los macroéfagos, se acumulan en los
mismos al no poder ser degrada-
dos, lo que ocasiona que inunden
la médula 6sea. Esos macréfagos
alterados, a su vez, producen unas
sustancias que luego generan una
secrecion elevada de interleukinas,
unas sustancias proinflamatorias
que intervienen en numerosos pro-
cesos del organismo. Y algunas de
ellas causan el debilitamiento del
hueso.

“Las células de Gaucher”, ad-
vierte el doctor Raya Alvarez, “se
pueden acumular en diferentes zo-
nas del organismo vy, por tanto, ge-
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“En la Enfermedad de
Gaucher la alteracion
del remodelado 6seo
hace que que se pierda
hueso cortical y
trabecular”

nerar sintomas en distintos érganos
(bazo, higado, pulmones, huesos,
etc.). Concretamente, en el hueso
produce distintos tipos de alteracio-
nes que, ademas de generar dolor,
pueden afectar significativamente a
la calidad de vida del paciente a raiz
de un marcado deterioro funcional
de los huesos, por lo que es muy
importante un diagnéstico lo mas
temprano posible para tratar de evi-
tarlo. Pero lo cierto es que la mayo-
ria de los pacientes van de un es-
pecialista a otro sin que se llegue a
obtener el diagnostico hasta varios
afios después de iniciarse los pri-

Imagen 1

meros sintomas de la enfermedad”.

Una vez que se ha llegado a
establecer el diagndstico de En-
fermedad de Gaucher, siempre es
importante conocer el genotipo, ya
que éste puede ofrecer una orienta-
cion sobre cémo se va a expresar
la enfermedad. Por tanto, es ne-
cesario realizar un estudio no solo
enzimatico, sino también genético y
gendmico, pues ayudara a prever lo
que puede ocurrir en cada pacien-
te. “En relacion a los marcadores
evolutivos de la enfermedad”, co-
menta este especialista, “en nues-
tro hospital utilizamos fundamen-
talmente la quitotriosidasa, aunque
al no estar incluido en la cartera de
servicios nos supone un importante
papeleo y dificultades cada vez que
lo solicitamos. Este marcador se ve
muy aumentado en la Enfermedad
de Gaucher, por lo que en funcién
de su concentracidon nos orienta
sobre el grado de actividad de la
enfermedad, aunque el paralelismo
de este marcador con la enferme-
dad dsea a veces es complicado,
pues hay pacientes que incluso no

t

llegan a sintetizarlo. Asi en los pa-
cientes que tienen una gran activi-
dad puede estar aumentado hasta
600 veces su valor normal, mientras
que con el tratamiento puede bajar
de manera muy apreciable. Pero
el paralelismo de esa bajada con
la mejoria 6sea a veces no es tan
claro, por lo que las pruebas diag-
nésticas no son suficientes y se re-
querird una buena exploracion del
paciente”.

Afectacion 6sea

Hay que decir que la afectacion
Osea en las personas con Enfer-
medad de Gaucher es frecuente,
afectando hasta el 75% de las mis-
mas. El doctor Raya Alvarez centré
su exposicién en la afectacion 6sea
que pueden sufrir las personas con
Enfermedad de Gaucher tipo 1,
pues este tipo de pacientes son los
gue se ven mas frecuentemente en
las consultas de Reumatologia, si
bien no hay que olvidar que los de
tipo 2 y 3 también pueden tenerlas,
manifestandose sobre todo con de-
formidades del tronco del nifio o de
la caja tordcica, cifoescoliosis muy
importantes, etc.

Para llegar a comprender el me-
canismo por el que se producen las
afectaciones 6seas hay que hablar
primero del modelado y remodelado
6seo. “El hueso”, explica este espe-
cialista, “es un tejido muy dinamico,
ya que esta continuamente destru-
yéndose y formandose, con el fin
de mantener en todo momento la
flexibilidad que le permitira sopor-
tar cualquier tipo de impacto, mo-
vimientos inadecuados, etc. Si no
fuese asi envejeceria y se endure-
ceria, lo que haria que pudiera rom-
perse con mayor facilidad. A este
concepto de continua renovacion
del tejido 6seo se lo conoce como
remodelado éseo. En él intervienen
dos tipos de células. Por un lado,
los osteoclastos generan pequefios
agujeros en el hueso (pérdida de te-
jido) y, por otro, los osteoblastos se
encargan de taparlos produciendo
tejido nuevo. Al final de este pro-
ceso el balance 6seo es el mismo,
pero el hueso es nuevo”.

En algunos pacientes con En-



Imagen 2

fermedad de Gaucher que tienen
una afectacion 6sea, este proceso
de remodelado y modelado de los
huesos resulta inadecuado y por
esa razon se producen determina-
das alteraciones de ciertos huesos,
especialmente en el extremo distal
del fémur, que se expande y ad-
quiere una forma a la que se deno-
mina matraz de Erlenmeyer (imagen
1). Al estar alterado el remodelado
0seo, el osteoclasto ocasiona agu-
jeros mas profundos que el osteo-
blasto no llega a tapar, por lo que
se produce una pérdida de hueso
tanto cortical (en la pared del mis-
mo) como trabecular (el interior del
mismo), aunque ambas partes del
hueso tienen un metabolismo dife-
rente. Esa pérdida de arquitectura
Osea hace que el paciente pueda
tener una osteopenia y una osteo-
porosis, lo que aumenta el riesgo
de posibles fracturas por fragilidad
a raiz de gestos propios de la vida
diaria (toser y fracturarse una cos-
tilla, bajar un escalén y sufrir una
fractura espontanea, etc.) y no ne-
cesariamente por un impacto direc-
to o traumatismo.

“Los pacientes con Enfermedad
de Gaucher”, afiade el doctor Raya
Alvarez, “especialmente en los mas
jovenes y las mujeres después del
parto también pueden sufrir cri-
sis Oseas, que son muy dolorosas
y en ocasiones suponen un reto
para el médico, pues cursan con
episodios de malestar general y
fiebre que pueden hacer pensar en

Imagen 3

que se trata de otro problema (por
ejemplo una osteomelitis), lo que
implica la necesidad de realizar un
diagnéstico diferencial. Como esos
pacientes tienen los macréfagos de
las células de Gaucher cargados de
lipidos, éstos pueden taponar, si se
me permite la expresion, las peque-
fas arterias que van al hueso, so-
bre todo a la parte final del hueso,
como es el caso de la cabeza del
fémur, la zona distal del fémur, la

“l a osteonocrecosis
en la Enfermedad de
Gaucher es importante
por su frecuencia y por
la incapacidad que
puede causar”

cabeza del humero, etc., causando
lo que se denomina una osteone-
crosis o necrosis avascular (image-
nes 2 y 3), es decir, la muerte de las
células 6seas como consecuencia
de que no les llega el riego sangui-
neo. La necrosis hace que, como
sucede en el caso de la cabeza del
fémur, ésta pierda su esfericidad y
por tanto la congruencia articular, lo
que genera una disfuncién e incluso
dolor, lo que muchas veces lleva a
la necesidad de implantar una pré-
tesis articular. No hay que olvidar
tampoco, aunque estemos hablan-

do de adultos, que en los nifios este
proceso puede originar un retraso
del crecimiento”.

La osteonecrosis en la Enferme-
dad de Gaucher es importante por
su frecuencia y por la incapacidad
que puede causar en el paciente.
Hay una infiltracion del hueso, por
lo que éste pierde densidad y, como
puede suceder en el fémur o el hd-
mero, la redondez de la forma de
la cabeza del hueso, por lo que la
articulacién no gira bien y no permi-
te realizar el movimiento de forma
adecuada. Eso hace que haya una
mala congruencia articular, por lo
que puede producirse una artrosis
secundaria. De hecho, en ocasio-
nes se forma un pico en la cabeza
del fémur al que se denomina os-
teofito, que es un signo caracteristi-
co de la artrosis y genera dolor.

¢ Cudl es el mecanismo por el
que se produce la necrosis avas-
cular? Entre otras razones pare-
ce que la infiltracion de la médula
Osea por las células de Gaucher
tiene dos consecuencias: se produ-
ce un aumento de la presiéon Osea
y la oclusion de los pequefios va-
sos sanguineos que la irrigan. En el
segundo caso, al no llegar sangre
a las células dseas se produce un
infarto 6seo y, como consecuencia,
la necrosis de esa zona del hueso.

Diagnostico y seguimiento

Es muy importante prevenir las
afectaciones dseas en las personas
con Enfermedad de Gaucher y vigi-

’
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Imagen 4

larlas muy estrechamente cuando

empiezan a producirse, ya que pue-

den afectar a la calidad de vida de

los pacientes. Para ello se pueden

utilizar diferentes técnicas de ima-

gen para valorar los distintos tipos

de afectacion odsea que puedan

sufrir y evaluar la respuesta de las

mismas al tratamiento:

+ Dolor

« Crisis 6seas

+ Osteonecrosis

« Osteoesclerosis (aumento de
densidad de una parte del hueso)

+ Adelgazamiento de la cortical

+ Deformidad de huesos largos

Normal

Imagen 5

+ Osteopenia y Osteoporosis
+ Fracturas

Se puede decir que en la Enfer-
medad de Gaucher se pueden dar
todas o parte de estas situaciones
de forma simultanea, de modo que
haya una deformacion en un hueso,
zonas de necrosis en infarto 6seo
con imagenes de osteoesclerosis
y otras aplastadas por la osteopo-
rosis.

“Todas estas afectaciones
6seas”, comenta el doctor Raya
Alvarez, “se pueden estudiar me-
diante la radiologia simple (rayos
X), aunque esta técnica es poco

sensible. También se dispone de
la tomografia axial computarizada
(TAC), si bien se utiliza relativamen-
te poco en relacién con la afecta-
cion ésea de esta patologia. La que
si se usa frecuentemente es la reso-
nancia magnética nuclear (RMN), ya
que existen ciertos indices, como el
QCSI (Quantitative Chemical Shift
Imaging), que nos indican cémo de
infiltrada por las células de Gaucher
esta la médula ésea (acumulacién
de lipidos patoldgica); aunque el
dominio de esta técnica no es sen-
cillo y a veces se requiere derivar
al paciente a centros de referencia.
En otras ocasiones, especialmente
si se trata de una osteonecrosis,
se utiliza la gammagrafia ésea. Y,
finalmente, también se dispone de
la densitometria 6sea para analizar
el grado de osteopenia u osteopo-
rosis (densidad 6sea o estado de
mineralizacion del hueso)”.

La gammagrafia ésea (imagen
4) se realiza inyectando por vena
un is6topo radioactivo (tecnecio99)
que se deposita donde hay activi-
dad inflamatoria o actividad forma-
dora de hueso. En un paciente con
osteonecrosis existe una falta de
irrigacion del hueso (infarto 6seo),
por ejemplo de la cadera, lo que
hace que el organismo reaccione

Gaucher




Hueso norm

Imagen

llevando a ese lugar mas sangre, si
bien ésta no llega donde debe, por
lo que en la gammagrafia se puede
apreciar este mayor aflujo vascular
en los alrededores de la zona ne-
crosada (negro).

Asimismo, la resonancia mag-
nética nuclear (imagen 5), permite
apreciar la infiltracién de glucoce-
rebrosidos en la médula ésea, que
es lo que ocasiona la deforma-
cion del hueso. Esta técnica per-
mite cuantificar la “grasa buena”
y la “grasa mala”, lo que permite
evaluar la eficacia del tratamiento
(TES) a lo largo del tiempo.

“Finalmente”, concluye el doc-
tor Raya Alvarez, “para evaluar el
grado de osteopenia y osteoporo-
sis se utiliza la densitometria dsea.
Se puede perder hueso mediante
dos mecanismos: porque se en-
cuentra disminuida la formacion
de hueso (menor actividad del
osteoblasto que del osteoclasto)
0 porgue aumenta la resorcién (el
osteoblasto forma lo que debe,
pero el osteoclasto genera mas
agujeros y mas profundos). En la
Enfermedad de Gaucher se produ-
cen ambos mecanismos”. La den-
sitometria ésea se realiza sobre la
zona lumbar de la columna verte-
bral y el cuello del fémur, ya que
la primera es la mas representativa
del hueso trabecular y el segundo
del cortical. Esta prueba permite
saber si la densidad dsea es nor-
mal o no y si existe riesgo de frac-
tura. Mide la cantidad de hueso,
pero no la calidad, que también es
importante (imagen 6).
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TES y afectacion 6sea

Como sefialan diferentes ar-
ticulos publicados desde 1985,
“Los efectos de la Enfermedad de
Gaucher sobre el esqueleto son
probablemente los aspectos me-
nos entendidos de la enfermedad,
pero son los mas incapacitantes y
tienen un impacto negativo sobre
la calidad de vida del paciente”. Es
por esto que resulta fundamental la
evaluacion continua de los pacien-

“El TES produce una
clara mejoria del dolor
y permite mantener la

movilidad practicamente
en los rangos del
momento de iniciarlo”

tes con Enfermedad de Gaucher.
Cada paciente tiene que tener su
medicacion y su dosis individua-
lizada. Y eso se determina con el
seguimiento del paciente.

“Desde el afio 1991-93”, senala
el doctor Raya Alvarez, “dispone-
mos del tratamiento enzimatico
sustitutivo (TES), que ha supues-
to un avance importantisimo en la
Enfermedad de Gaucher. Pero es
trascendental también determinar
cudles han de ser los objetivos de
este tratamiento. En la actualidad
el TES (velaglucerasa, imigluce-
rasa o taliglucerasa) disminuye el

Osteoporosis

acumulo lipidos en los macroéfagos
de las células de Gaucher al au-
mentar la actividad de la glucoce-
rebrosidasa y, por tanto, la degra-
dacion del sustrato. Pero tenemos
también otra opcion, que es la
terapia reductora del sustrato con
miglustat o eliglustat, consistente
en reducir la sintesis de la gluco-
silceramida”.

El tratamiento produce una clara
mejoria del dolor y permite mante-
ner la movilidad en muchas oca-
siones practicamente en los ran-
gos que habia en el momento de
iniciarlo. Los diferentes estudios
realizados evidencian que el TES
ha generado una reduccién de cri-
sis Oseas, hasta el punto de que el
94% de ellos no las tiene, mientras
que el 54% se mantiene sin dolor
6seo. De hecho, la disponibilidad
del TES ha permitido que en la ac-
tualidad se puedan establecer los
siguientes objetivos terapéuticos
en relacién a la afectacion osea:

+ Disminuir el dolor éseo en el pri-
mero o el segundo afio.

+ Prevenir las crisis Oseas.

* Prevenir la osteonecrosis y los
colapsos articulares.

* En nifos, alcanzar la masa es-
quelética ideal o normal e incre-
mentar la densidad 6sea trabe-
cular y cortical en dos afios.

* En adultos, aumentar la densi-
dad ésea trabecular en un plazo
de dos a cinco afios.

“Como conclusién”, sefala el
doctor Raya Alvarez, “debemos ser
optimistas. Y lo somos. Creo que el
futuro es muy esperanzador”.
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“Seria conveniente que los informes médicos se ajustaran
a los baremos con que se evalua la discapacidad”

Miriam Torregrosa. Servicio de Informacion y Orientacion. FEDER

La representante del Servicio de
Informacién y Orientacién de FEDER,
Miriam Torregrosa, ha realizado una
revision de todas las ayudas sociales
y econdmicas vinculadas a la disca-
pacidad y a la incapacidad laboral.
También ha aportado una informa-
cién basica sobre los baremos que
se manejan en los Centros de Evalua-
cién de la Discapacidad . Un aspecto
este Ultimo importante ya que como
esta experta sefiala, “Algunos médi-
cos no los conocen vy, por tanto, no
pueden conjugarlos con los informes
clinicos que emiten para que los pa-
cientes puedan solicitar la discapaci-
dad. De hecho, seria muy convenien-
te que estos informes se adaptaran a
los criterios del baremo”.

Asimismo, Miriam Torregrosa re-
cuerda a los socios de la AEEFEG
que en el caso de que no se les con-
ceda alguna de las prestaciones y
ayudas establecidas pueden recurrir
al Departamento Juridico de FEDER
para solicitar asesoramiento de cara
a una eventual reclamacion.

DISCAPACIDAD

En este contexto se encuadran las
prestaciones sociales y econdmicas
derivadas de la discapacidad —no de
la dependencia—, asi como las pres-

taciones contributivas y no contribu-
tivas por incapacidad laboral.

“Para solicitar las prestaciones
sociales para personas con disca-
pacidad”, sefiala Miriam Torregrosa,
“existe el requisito previo de certificar
un minimo del 33% de discapacidad,
que se valora en los centros base
para personas con discapacidad ha-
bilitados en cada Comunidad Auté-
noma. Asi, por ejemplo, en la Comu-
nidad de Madrid hay nueve centros
de evaluacién de la discapacidad y
ahora son diez con el Crecovi, que
€s un centro pionero que valora sola-
mente nifios de 0 a 6 afos”.

Ventajas fiscales

Existen reducciones en el IRPF
relativo al rendimiento neto del tra-
bajo en la base imponible, en las
aportaciones realizadas a Planes de
Pensiones, o la exencion de las pres-
taciones por desempleo. “Ademas”,
advierte, “cuando una persona con
discapacidad deja de trabajar por
cuenta ajena y pasa a ser autbnomo
tendra una exencioén de la cuota para
auténomos de la Seguridad Social
durante el primer afio”.

El patrimonio, las sucesiones y
donaciones y las transmisiones pa-
trimoniales también tienen minimos

exentos, bonificaciones y reduccio-
nes.

Otras prestaciones, mas relacio-
nadas con la enfermedad, se refie-
ren a deducciones del 4% en el IVA
al comprar y reparar sillas de ruedas,
protesis, ortesis e implantes internos.

También se aplica esta deduccion
en la adquisicién de un vehiculo de
traccion mecanica, ademas de la
exencion de los impuestos de matri-
culacion y de vehiculos de traccion
mecanica, si como un descuento en
la tramitacion del permiso de circula-
cioén.

Accesibilidad

Al menos en la Comunidad de
Madrid se dispone de una tarjeta es-
pecial para el transporte publico ur-
bano, para la que hay que tener una
discapacidad superior al 65% (confir-
mar esta cifra o el 60% mencionado
en la ponencia). También hay ayudas
para el transporte en taxi cuando el
discapacitado es menor de edad
0 no tiene posibilidad de obtener el
carnet de conducir.

Las ayudas para hacer accesible
la vivienda habitual con la necesidad
de llevar a cabo una reforma estan
publicadas en el apartado de Servi-
cios Sociales de las Comunidades



Auténomas y las pueden solicitar
todas las personas discapacitadas
que requieran esta adaptacion de su
domicilio.

“En lo que respecta a la eliminacion
de barreras arquitecténicas en co-
munidades de propietarios”, advierte
Miriam Torregrosa, “es frecuente que
los interesados se pregunten si son
ellos los que han de pagar la obra
para la instalacion en su edificio de
una rampa en el acceso al mismo. La
respuesta es no. Es la comunidad de
propietarios la que debe correr con
los gastos, conforme a lo establecido
en el nuevo articulo 10,1,b tras d.f. 1
de la Ley 8/2013 de rehabilitacion, re-
generacion y renovacién urbanas. En
cuanto a la modificacion de los ele-
mentos comunes, hay que decir que
no requieren el acuerdo previo de la
Junta de Propietarios, siempre que
su importe no supere a 12 mensua-
lidades ordinarias. Y aunque existen
ayudas por parte de las Comunida-
des Autdnomas, la carga econdmica
de la obra debe asumirla la comuni-
dad de propietarios. En este sentido
en FEDER ya hemos llevado mas de
un caso, por lo que se puede acudir a
su departamento juridico cuando se
tenga algun problema de este tipo”.

Por otra parte, la reserva de plazas
de aparcamiento en las cercanias de
la residencia depende de los ayunta-
mientos, casi siempre para personas
con 7 puntos de movilidad reducida.
Es importante conocer los baremos

de movilidad reducida para solicitar-
las.

Empleo

“Existen ayudas a las empresas
que contratan personas con disca-
pacidad”, comenta Miriam Torregro-
sa, “tanto en lo que se refiere a la
bonificaciéon de contratos como a las
cuotas de la Seguridad Social. Esto
ha permitido que durante los afios
de crisis econdmica la discriminacién
positiva haya favorecido la contrata-
cién de personas con discapacidad.
No obstante, también existe un im-
perativo legal, ya que las empresas
con mas de 50 empleados tienen la
obligacién de que al menos el 2%
de la plantilla sean personas con al-
gun grado de discapacidad. Existe
ademas un cupo de reserva del 5%
en oposiciones para personas con
discapacidad. En el caso de que
las oposiciones sean para justicia el
cupo es del 7%”.

En teoria las empresas deberian
estar obligadas a la adaptacion del
puesto de trabajo, horario laboral, re-
duccidn de la jornada laboral, todo lo
relativo a las incidencias en el puesto
de trabajo (por ejemplo, la reserva del
puesto de trabajo al solicitar una ex-
cedencia), etc. Pero lo cierto es que
esto no se da en todas las empresas
por igual; y es mas facil que se de en
las empresas privadas que en las pu-
blicas.

Otros derechos relacionados con

A) Usuario o confinado en silla de ruedas

de medios normalizados de transporte

D) Deambular en un terreno llano

E) Deambular en terreno con obstaculos
F) Subir o bajar un tramo de escaleras
G) Sobrepasar un escalon de 40 cm

H) Sostenerse en pie en una plataforma de un
medio normalizado de transporte

TOTAL

apartados un minimo de 7 puntos.

BAREMO PARA DETERMINAR LA EXISTENCIA DE DIFICULTADES
DE MOVILIDAD QUE IMPIDAN LA UTILIZACION
DE TRANSPORTES COLECTIVOS

B) Depende absolutamente de dos bastones para deambular

C) Puede deambular, pero presenta conductas agresivas o molestas de dificil
control, a causa de graves deficiencias intelectuales que dificultan la utilizacion

e Se considerara la existencia de dificultades de movilidad siempre que el presunto beneficiario se
encuentre en alguna de las situaciones descritas en los apartados A), B), C).

*  Si el solicitante no se encuentra en ninguna de las situaciones anteriores, se aplicaran los siguientes
apartados D), E), F), G) y H), sumando las puntuaciones obtenidas en cada uno de ellos. Se considerara
la existencia de dificultades de movilidad siempre que el presunto beneficiario obtenga en estos

SI | NO

-
=

Limi
muy grave
(no puede’

No tiene
dificultad

Leve grave

ol ol o| of @
[ I Y Y Y
Wl w| W W ow

la discapacidad de los trabajadores
contemplan que cuando una per-
sona tiene un hijo con discapacidad
el tiempo de baja por paternidad se
amplia hasta 18 semanas. También
existe la posibilidad de la jubilacion
anticipada cuando se tiene un mini-
mo de 45% de discapacidad y al me-
nos 15 afios cotizados.

Por otro lado, los autbnomos no
pagaran la cuota de la Seguridad
Social durante el primer afio de ac-
tividad.

Prestaciones economicas

Cuando se tiene un hijo con al me-
nos un 33% de discapacidad la Ley
establece una ayuda de 1.000 euros
anuales. Si se tienen mas de 18 afios
y al menos un 65% de discapacidad
se tiene derecho a una pension de
4.000 euros al afo. Y si el grado de
discapacidad es superior al 78% la
cuantia de la ayuda asciende a 6.000
euros anuales. “Es importante recal-
carque estas ayudas son compati-
bles con las que se puedan recibir
por dependencia”.

“FEDER?”, sefiala la experta de esta
Organizacién, “ha firmado un con-
venio con la Comunidad de Madrid
en el que se ha acordado agilizar los
trdmites en valoracion y dependencia
de grado 3, de manera que la fami-
lia empieza a recibir la prestacion en
un plazo de seis meses desde que
realiza la solicitud, gracias a la me-
diacién directa de FEDER, ya que
sus técnicos tienen la potestad de
hacer la labor que deben realizar los
funcionarios, como es el caso de la
tramitaciéon de la solicitud. En otras
Comunidades Auténomas todavia no
se ha llegado a conseguir este tipo de
acuerdo, pero siempre animo a las fa-
milias que tienen un hijo susceptible
de recibir ayudas a la dependencia
a solicitarla lo antes posible, ya que
en general los plazos son muy largos
y esta prestacion supone una ayuda
importante a las familias, sobre todo
para tratamientos y terapias especi-
ficas”.

Cuando una persona tiene recono-
cida una pension no contributiva por
discapacidad (mas de un 65%) pue-
de mantener un empleo remunerado
durante los primeros cuatro afios.

En lo que respecta a los criterios
de familia numerosa, cuando se tie-
ne un hijo con al menos un 33% de
discapacidad, éste equivale a tener
dos, por lo que un hijo mas supondria
la equiparacion a la familia numero-
sa de tres hijos normales, teniendo

/
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asi acceso a todas las prestaciones
establecidas para ellas (tasas y ma-
tricula universidad publica, acceso
guarderias, centros educativos con-
certados, etc.).

Prestaciones asistenciales

La asistencia farmacéutica y sani-
taria, si se tienen ingresos inferiores
a 5.000 euros anuales esta cubierta
incluso si no se tiene el alta en la Se-
guridad Social. También existen ayu-
das para el transporte a los lugares
de rehabilitacién.

“En relacion al acceso a los centros
de atencion temprana (0 a 6 afios de
edad)”, comenta Miriam Torregrosa,
“se supone que es suficiente con dis-
poner del informe médico. En teoria
el certificado de discapacidad no es
un requisito exigible, pero en la prac-
tica constituye un primer filtro. En la
Comunidad de Madrid, por ejemplo,
el certificado de discapacidad im-
plica la entrada en la lista de espera
con una consideracion de preferen-
cia. El certificado de discapacidad
también es requisito indispensable
para acceder a programas de respiro
familiar y de tratamientos concretos
y especializados en diversos centros
residenciales (CREER). Lo mismo
ocurre con el acceso a servicios de
teleasistencia, asi como a ayudas a
domicilio para la atencién personal y
doméstica, que es diferente a la de-
pendencia y se obtiene a través de
los ayuntamientos. También se tiene
derecho a una cuota reducida de la
Seguridad Social en la contratacion
de empleados del hogar”.

Por dltimo, hay que sefalar que
en lo que respecta a las viviendas de
proteccion oficial las personas con
discapacidad tienen acceso al cupo
de reserva, asi como a una valoracion
econdmica especial, tanto si se trata
de compra o de alquiler.

Educacion

Cuando se tiene un hijo con dis-
capacidad superior al 33%, hay
que saber que se tienen plazas re-
servadas en guarderias, colegios e
institutos, sean publicos o privados,
asi como en la universidad publica,
donde existe la exencion de las tasas
de matriculacion que, aunque no es
total, s6lo se paga una minima parte.

Hay que sefalar, no obstante, que
existe una baremacion especial de
la discapacidad de hijos o padres
de cara a la concesion de plazas en
centros publicos, asi como en la con-
cesion de becas de acceso a la guar-

deria, colegios e institutos, libros,
comedor, colegios profesionales, etc.

Otras ayudas

Cuando se tienen hijos con disca-
pacidad que sobreviven a los padres,
la Ley 41/2003 asegura la proteccion
del patrimonio. También se contem-
pla la asistencia juridica gratuita, in-
dependientemente de los recursos
economicos, pero sblo en casos de
discapacidad psiquica y para asun-
tos de abuso o maltrato.

Por otra parte, las bibliotecas publi-
cas ofrecen un servicio de préstamo
con envio a domicilio y descuentos
en todo lo relacionado con el ocio:
cine, pargues tematicos, teatros, mu-
seos, etc.

Donde solicitar las ayudas

Dependiendo del tipo de ayudas
que se desee solicitar, hay que se-
leccionar adecuadamente el lugar
donde recabar la informacién nece-
saria. Si se trata de ayudas de carac-
ter fiscal o econémico, lo mejor es
acudir a la Agencia Tributaria (www.
aeat.es), a la Seguridad Social (www.
seg-social.es) e incluso al IMSERSO
(www.seg-social.es/imserso). Si son
ayudas relacionadas con la movilidad
y el transporte es recomendable con-
tactar con la DGT (www.dgt.es) o con
el Ayuntamiento de la localidad en la
que se tiene el domicilio.

No obstante, es importante tener
en cuenta que organizaciones como
la ONCE o CERMI se dedican espe-
cialmente a luchar por los discapa-
citados y cuentan con servicios de
informacién y asesoramiento muy
recomendables, al igual que sucede
en FEDER.

INCAPACIDAD LABORAL

La discapacidad se valora en los
centros de valoracién de informacién
(EVO) y se entiende como la incapa-
cidad para desarrollar las activida-
des de la vida diaria. Sin embargo,
la incapacidad laboral se valora en el
tribunal de la Seguridad Social y se
mide la capacidad para desempefiar
el trabajo habitual.

“Se supone”, advierte Miriam To-
rregrosa, “que a partir del momento
en que se obtiene la incapacidad la-
boral automaticamente se reconoce
un 33% de discapacidad; pero en la
practica esto no sucede, ya que en
general los equipos de evaluacién
de la discapacidad han determina-
do que no se debe contemplar esta
equivalencia y no la reconocen. En la

Comunidad Autébnoma de Madrid, si
se ha conseguido que se reconozca
de manera tacita en el momento en
que se exprese”.

Para la incapacidad laboral existen
dos modelos: el contributivo y el no
contributivo. En el primero hay que
acreditar haber cotizado un minimo
de afos, mientras que el no contri-
butivo se da en situaciones de nece-
sidad protegible, cuando se carezca
de recursos suficientes para la sub-
sistencia en los términos legalmente
establecidos, aun cuando no haya
cotizado nunca a la Seguridad Social
o lo haya hecho durante el tiempo
suficiente para alcanzar las presta-
ciones del nivel contributivo. En el
caso de de las personas mayores de
18 afios con un 65-75% de discapa-
cidad la prestacion no contributiva se
sitia en 300-400 euros mensuales.
Estas prestaciones son compatibles
con las percibidas con motivo de la
dependencia.

Prestaciones contributivas

La incapacidad temporal es la que
se produce cuando el trabajador,
como consecuencia de una enfer-
medad o accidente, esta imposibili-
tado temporalmente para trabajar y
precisa asistencia sanitaria de la Se-
guridad Social. En este caso recibird
el 60% de la base reguladora desde
el cuarto dia de baja al vigésimo y el
75% a partir del 21, con un maximo
de un afio prorrogable a seis meses
mas. Si en este tiempo no se ha pro-
ducido la mejoria total, se pasa al
tribunal de la Seguridad Social para
evaluar la posibilidad de que se otor-
gue o no la incapacidad permanente
si se considera que esta disminuida
la capacidad laboral.

“Los tribunales de la Seguridad
Social”, explica Miriam Torregrosa,
“tienen acceso a la historia clinica del
paciente, pero no asi los equipos de
valoracion de discapacidad, por lo
que en este Ultimo caso son funda-
mentales los informes médicos que
pueda aportar el paciente, que deben
estar completamente actualizados y
Ser muy rigurosos”.

Existen diferentes grados de in-
capacidad laboral: parcial, total, ab-
soluta y de gran invalidez. La inca-
pacidad parcial es la que ocasiona
una disminucion superior al 33% en
el rendimiento para dicha profesion.
Se requiere haber cotizado al menos
5 aflos o los 10 anteriores al hecho
que causa la incapacidad.

La incapacidad total para la profe-



sién habitual es la que mas se otorga,
pero le permite trabajar en otra cosa
diferente, y ademas se suma la cuan-
tia de la prestacion a la remuneracion
del trabajo. Los menores de 31 afios
deberan haber cotizado la tercera
parte de los afios transcurridos entre
la edad de 16 afios y el hecho que

causa la baja laboral. Sin embargo, a

los mayores de esta edad se les exi-

ge haber cotizado la cuarta parte de
esos afos.

Sin embargo, la absoluta impide
completamente la posibilidad de des-
empefar cualquier profesion u oficio,
a no ser que la persona se recupere
completamente de su enfermedad.
La incapacidad absoluta, finalmente,
es cuando se requiere la asistencia
de otra persona para realizar las acti-
vidades cotidianas mas simples.

Las formulas que utiliza la Seguri-
dad Social para el célculo de las pen-
siones por incapacidad laboral son
muy complejas y no conocidas fuera
de ella, por lo que resulta complicado
prever la cuantia de la pension que
se recibira, aunque existen unos cri-
terios generales a partir de los cuales
realizar una aproximacion:

« Parcial. Un maximo de 24 men-
sualidades establecidas a partir
de la base reguladora que sirvid
para el célculo de la incapacidad
temporal.

+ Total. Se calcula sobre el 55%
de la base reguladora. Se incre-
mentara un 20% a partir de los 55
afnos, en el caso de que por diver-
sas circunstancias se presuma la
dificultad de obtener empleo en
una actividad distinta a la habitual.
En el caso de poder hacerlo, el
cobro de la pension es compati-
ble con el salario laboral del nuevo
puesto de trabajo, sin que sea ne-
cesario cambiar de empresa, sino
Unicamente que el nuevo trabajo
que se desempefie sea perfecta-
mente compatibles con la capaci-
dad residual, y con la dolencia o
lesién existente.

+ Absoluta. La pension correspon-
de al 100 % de la base regulado-
ra.

+ Gran invalidez. En este caso el
100% de la base reguladora se in-
crementa en un 50% con el fin de
remunerar a la persona que asu-
me el cuidado del gran invalido.
Las pensiones no contributivas,

como ya se ha indicado con ante-

rioridad se rigen por los siguientes
criterios:

+ Ser mayores de 18 afos.

+ Tener una discapacidad de 65%
075%.

* No se exige haber cotizado pre-
viamente.

« Tener unos ingresos inferiores
5.000 euros si se vive solo, o no
superior a 8.000 euros si se vive
con otros dos familiares y siempre
que la discapacidad minima sea
del 65%.

BAREMO DE DISCAPACIDAD

“Una recomendacién muy impor-
tante”, comenta Miriam Torregrosa,
“cuando se vaya a un equipo de va-
loracién de discapacidad hay que ir
con informes médicos adaptados a
los criterios de valoracion del baremo
y proporcionar las pruebas diagndsti-
cas y clinicas que respalden el infor-
me, siempre con la correspondiente
interpretacion del médico. Los equi-
pos de valoracion de la discapacidad
estan constituidos por psicologos,
trabajadores sociales y médicos, pero

“Se espera que
proximamente se
publique el nuevo

baremo, que estara
mas focalizado
a la parte social”

la mayoria de estos Ultimos son mé-
dicos rehabilitadores. Actualmente
la forma de valorar la discapacidad
es muy funcional, es decir, estd ba-
sada esencialmente en la capacidad
de movimiento y funcionamiento. Se
espera que proximamente cambie el
baremo, pero ahora se esta utilizando
el que se basa en el establecido en el
afio 1971, por lo que es muy antiguo y
consecuentemente limitado. El nuevo,
que esta a punto de publicarse, esta
mas focalizado a la parte social y las
restricciones en la participacion. Esto
supone el reconocimiento de que una
enfermedad conlleva la pérdida de
una serie de oportunidades, bien por
una elevada dependencia hospitala-
ria, situaciones especificas que difi-
culten su integracion social o laboral,
etc.”.

Las normas de caracter general
para proceder a la determinacion de la
discapacidad originada por deficien-
cias permanentes son las siguientes:

« El proceso patolégico que ha dado
origen a la deficiencia, bien sea
congénito o adquirido, ha de haber
sido previamente diagnosticado
por los organismos competentes,
deben de haberse aplicado las me-
didas terapéuticas indicadas y ha
de estar documentado.

« El diagnostico de la enfermedad
no es un criterio de valoracién en
si mismo. Las pautas de valoracion
de la discapacidad estan basadas
en la severidad de las consecuen-
cias de la enfermedad, cualesquiera
que sean éstas.

+ Deben entenderse como deficien-
cias permanentes aquellas altera-
ciones organicas o funcionales no
recuperables, es decir, sin posibili-
dad razonable de restitucion o me-
joria de la estructura o de la funcion
del érgano afectado. En las normas
de aplicacion concretas se fija el
tiempo minimo que ha de transcu-
rrir entre el diagndstico e inicio del
tratamiento y el acto de la valora-
cion. Este periodo de espera es im-
prescindible para que la deficiencia
pueda considerarse instaurada y su
duracion depende del proceso pa-
toldgico de que se trate.

+ Las deficiencias permanentes de
los distintos érganos, aparatos o
sistemas se evallan, siempre que
es posible, mediante parametros
objetivos. Sin embargo, las pautas
de valoracion no se fundamentan
en el alcance de la deficiencia sino
en su efecto sobre la capacidad
parallevar a cabo las actividades de
la vida diaria, es decir, en el grado
de discapacidad que ha originado
la deficiencia.

La deficiencia ocasionada por en-
fermedades que cursan en brotes
debe ser evaluada en los periodos
entre dos crisis. Sin embargo, la fre-
cuencia y duracién de los brotes son
factores a tener en cuenta por las in-
terferencias que producen en la rea-
lizacién de las actividades de la vida
diaria.

Para la valoracién de las conse-
cuencias de este tipo de enfermeda-
des se incluyen criterios de frecuencia
y duracion de las fases agudas. La
evaluacion debe responder a criterios
homogéneos. Con este objeto se de-
finen las actividades de la vida diaria y
los grados de discapacidad a que han
de referirse los Equipos de Valoracion.

Sistema musculoesquelético
Este Capitulo se divide en seccio-
nes relativas a la extremidad supe-
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rior, la extremidad inferior y la colum-
na vertebral. En ellas se describen y
recomiendan métodos y técnicas
para determinar las deficiencias de-
bidas a amputacion, restriccion del
movimiento, anquilosis, déficits sen-
soriales 0 motores, neuropatias pe-
riféricas y vasculopatias periféricas.
Se incluyen también tablas con es-
timaciones de deficiencias relacio-
nadas con trastornos especificos de
las extremidades superior e inferior y
de la columna.

Los criterios de valoracién sdélo se
van a referir a deficiencias perma-
nentes, que se definen como «aque-
llas que estan detenidas o estabili-
zadas durante un periodo de tiempo

suficiente para permitir la reparacion
optima de los tejidos, y que no es
probable que varien en los proximos
meses a pesar del tratamiento médi-
€O o quirdrgico».

Las normas concretas para la
evaluacion del aparato musculoes-
quelético deben realizarse de forma
exacta y precisa, de manera que
puedan ser repetidas por otras per-
sonas y obtenerse resultados com-
parables. Asimismo, es necesario
un registro adecuado de los datos y
hallazgos clinicos y, por supuesto, la
valoracion siempre debe basarse en
hallazgos y signos actuales.

Las tablas sobre las que se reali-
za la valoracion se basan en la am-

plitud de movimiento activo, pero
€s preciso que sus resultados sean
compatibles y concordantes con
la presencia o ausencia de signos
patolégicos u otros datos médicos.
Asimismo, puede aportar informa-
cion valiosa la comparacion de la
amplitud de movimiento activo del
paciente con la amplitud de movi-
miento pasivo.

En general, los porcentajes de
deficiencia que se incluyen en las
tablas tienen en cuenta el dolor que
puede acompafar a las deficien-
cias del sistema musculoesqueléti-
€O, aunque para que sea tenido en
cuenta ha de haber evidencias cien-
tificas muy claras.

Baremo. Normas generales

Actividades de la vida diaria (AVD). Se entiende
como tales aquéllas que son comunes a todos los
ciudadanos. Entre las multiples descripciones de
AVD existentes se ha tomado la propuesta por la
Asociacion Médica Americana en 1994:

1. Actividades de autocuidado (vestirse, comer, evi-
tar riesgos, aseo e higiene personal...).

2. Otras actividades de la vida diaria:

2.1. Comunicacion.
2.2. Actividad fisica:
2.2.1. Intrinseca (levantarse, vestirse, recli-
narse...).
2.2.2. Funcional (llevar, elevar, empuijar...).

2.3. Funcién sensorial (oir, ver...).

2.4. Funciones manuales (agarrar, sujetar,
apretar...).

2.5. Transporte (se refiere a la capacidad para

utilizar los medios de transporte).
2.6. Funcién sexual.
2.7. Suefo.
2.8. Actividades sociales y de ocio.

Grados de discapacidad

- Grado 1. Discapacidad nula. Los sintomas, signos
o secuelas, de existir, son minimos y no justifican
una disminucion de la capacidad de la persona
para realizar las actividades de la vida diaria.

- Grado 2. Discapacidad leve. Los sintomas, sig-
nos o secuelas existen y justifican alguna dificultad
para llevar a cabo las actividades de la vida diaria,
pero son compatibles con la practica totalidad de
las mismas.

- Grado 3. Discapacidad moderada. Los sintomas,
signos o secuelas causan una disminucién impor-
tante o imposibilidad de la capacidad de la perso-
na para realizar algunas de las actividades de la
vida diaria, siendo independiente en las activida-
des de autocuidado.

- Grado 4. Discapacidad grave. Los sintomas, sig-
nos o secuelas causan una disminucién importan-

te o imposibilidad de la capacidad de la persona
para realizar la mayoria de las AVD, pudiendo estar
afectada alguna de las actividades de autocuida-
do.

- Grado 5. Discapacidad muy grave. Los sintomas,
signos o secuelas imposibilitan la realizacién de
las AVD.

Determinacion del porcentaje de discapacidad
Tanto los grados de discapacidad como las acti-

vidades de la vida diaria son patrones de referencia

para la asignacion del porcentaje de discapacidad.

Con caracter general se establecen cinco categorias

o clases, ordenadas de menor a mayor porcentaje,

segun la importancia de la deficiencia y el grado de

discapacidad que origina:

« CLASE I. La calificacién de esta clase es 0% vy
en ella se encuadran todas las deficiencias perma-
nentes que han sido diagnosticadas, tratadas ade-
cuadamente, demostradas mediante parametros
objetivos (datos analiticos, radiograficos, etc., que
se especifican dentro de cada aparato o sistema),
pero que no producen discapacidad.

« CLASE II. Le corresponde un porcentaje compren-
dido entre el 1 y el 24%. Incluye las deficiencias
permanentes que originan una discapacidad leve.

« CLASE Ill. Le corresponde un porcentaje com-
prendido entre el 25 y 49%. Incluye las deficien-
cias permanentes que originan una discapacidad
moderada.

« CLASE IV. Le corresponde un porcentaje entre el
50y el 70%. Incluye las deficiencias permanentes
que producen una discapacidad grave.

« CLASE V. A esta categoria se le asigna un porcen-
taje del 75 %. Incluye las deficiencias permanen-
tes severas que originan una discapacidad muy
grave. Supone la dependencia de otras personas
para realizar las actividades mas esenciales de la
vida diaria, demostrada mediante la obtencion de
15 0 mas puntos en el baremo especifico.



Asamblea General Ordinaria de la AEEFEG
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El sabado 24 de octubre de 2015,
por la tarde, se celebro la Asamblea
General Ordinaria Anual, conforme al
orden del dia.

+ Lectura y aprobacion del acta de
la asamblea anterior: Es aprobada
por unanimidad.

- Examen y aprobacion de las
cuentas del ejercicio 2014/2015:
Se presenta a la Asamblea el ba-
lance de las cuentas, conforme dis-
pone el articulo 33 de los Estatutos,
cerrado a fecha 30 de septiembre
de 2015. Se da lectura del certifica-
do del saldo bancario, a fecha de
cierre. Preguntado si se requiere
alguna aclaracién al respecto, un
asociado solicita:

Por qué no enviar la revista anual
de la asociacion por correo electré-
nico para reducir costes, pero se
explica que eso no reduce costes
ya que lo que encarece dicha revis-
ta es la maguetacion. No habiendo
mas aclaraciones, las cuentas, son
aprobadas por unanimidad.
Actividades realizadas en 2014/
2015: La Presidencia se informa a
la Asamblea de las distintas activi-
dades llevadas a cabo, como son:

» Asistencia el 20 de febrero de
2015, con motivo del dia mundial
de las Enfermedades Raras al lll
Encuentro de Expertos “Unidos
nuestros derechos avanzan”

» Asesoramiento psicolégico soli-
citado por algun socio a FEDER,
a través de la Asociacion.

+ La presentacion de un video so-
bre el tratamiento en casa, el cual
fue expuesto antes de empezar la
Asamblea.

« Asistencia a la préxima reunion
de asociaciones y la AEMPS que
se celebrarda en Madrid el proxi-
mo dia 28 de octubre 2015.

Préximo encuentro, fecha y te-

mas a tratar: Respecto a las fe-

chas se proponen dos opciones:
la primera, el 15 de octubre y la
segunda el 22 de octubre. Someti-
das a votacion, resulta elegida por
mayoria absoluta el 22 de octubre

2016.

Referente a los temas a tratar, las
propuestas son sometidas a vota-
cién, con el siguiente resultado:
Enfermedades metabdlicas pe-
diatricas, con 26 votos.
Enfermedad de Gaucher tipo I,
con 25 votos.

Estudio sobre vitamina D, nutri-

cién, con 21 votos.

Presentacién de resultados en

jovenes con tratamiento desde

nifos, (20 votos).

Tiroides (con 12 votos)

Nuevo medicamento oral Eliglus-

tat, (con 9 votos)

Por lo que las ponencias para el

préximo encuentro 2016, seran

las tres mas votadas.

Varios: Se comentan los problemas

sufridos por algunos socios al im-

ponerles el medicamento genérico

del tratamiento oral por parte de la

farmacia de su hospital, a pesar de
que el médico tampoco estaba a
favor y se explica el procedimiento
a seguir en un caso como este.

El Presidente informa a los socios
de que el laboratorio Sanofi Genzy-
me nos invitan a asistir a una reu-
nién que se celebrara en Amster-
dam los dia 14 y 15 de diciembre
para exponer las necesidades e
inquietudes de las asociaciones, de
cada pais (Miembros de la EGA). Se
baraja la posibilidad de asistir, aun-
que la dificultad radica en ser dias
laborables y el idioma.

- Ruegos y Preguntas: Se plantea
la posibilidad de poder contar con
un monitor para los nifios pequefios
para los préximos encuentros,de
modo que los padres puedan asistir
a las conferencias.

Renuncia del Presidente

El sefior Presidente informa a la
Asamblea de la decision, de dejar el
cargo de Presidente y que su deci-
sion es por motivos personales. Asi
mismo, propone que, mantener los
mismos miembros que estan en la
actual Junta Directiva, pasando él a
vocal y un vocal a Presidente, y si no
es factible, ver otras alternativas. Tras
debatirlo, finalmente la vocal Soledad
Prieto decide presentarse al cargo de
Presidenta de la Asociacion, de esta
forma, sélo se cambiaria la sede, pu-
diendo seguir manteniendo la misma
cuenta bancaria.
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Asamblea General Extraordinaria de la AEEFEG

Tras la renuncia del hasta ahora Presidente de la Asociacion,
Serafin Martin de Marcos, el domingo 25 de octubre de 2015 se
celebro la Asamblea General Extraordinaria con la renovacion
de cargos de la Junta Directiva de la AEEFEG como tnico
punto del orden del dia..

Presentada una unica candidatura y sometida a votacion, es
aprobada por unanimidad la nueva Junta Directiva, compuesta
por las siguientes personas y por los cargos:

Dona Soledad Prieto Rodriguez. Presidenta.
Don José Antonio Maza Martin. Vicepresidente.
Dona M= Teresa Sanchez Vicente. Secretaria.
Dona M= Soledad Fernandez Marin. Tesorera.
Dona Ménica Merino Madrazo. Vocal.

Dona Montserrat Castella Montiu. Vocal.
Dona M? Teresa Martell Muiioz. Vocal.

Dona Cristina Villalba Fernandez. Vocal.
Dona Carmen Ramirez Dia. Vocal.

Don Frederic Sanchez Garcia. Vocal.

Dona Marta Molina Gracia. Vocal.

Don Serafin Martin De Marcos. Vocal.

De acuerdo al Articulo 4 y la Disposicion Final de los Estatutos
de la AEEFEG, el nuevo domicilio social es:

Calle Requejo, n° 12. Tamame de Sayago. 49176 Zamora.
Teléfono: 722 44 33 07.

Correo electrénico: gaucher98@yahoo.es

Soledad Prieto Rodriguez, nueva Presidenta de la AEEFEG



Asodiacion Espariola
de Enfermos y Familiares

= de GAUCHER

Qué es la Asociacion Espaifiola de Enfermos y Familiares de la
Enfermedad de Gaucher (AEEFEG.)

Se trata de una Asociacion, de caracter benéfico, sin fines lucrativos de ningun tipo
cuya estructura y fun cionamiento interno es completamente autonomo,
democratico y apolitico. Inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones Grupo 1,
Seccién 1, Numero Nacional 163680, desde el 13 de Mayo de 1998.

Desde el afio 2000, formamos parte de LA ALIANZA EUROPEA DE
ASOCIACIONES GAUCHER (EGA).

Desde el afio 2001,somos miembros de pleno derecho, con voz y voto, de la
Federacion Espaiiola de Enfermedades Raras (FEDER).

Desde 2002, de la Federacion Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS).

En resumen, lo que se pretende es:

1. Dar a conocer la Enfermedad de Gaucher.

2. Informar y formar a los afectados de esta patologia y a sus familiares,
contribuyendo con ello a una mejor calidad de vida tanto del paciente como
de la propia familia.

3. Fomentar la investigacion sobre la enfermedad y sensibilizar ala
Administracion, al colectivo sanitario (Médicos, enfermeras...) y a la
sociedad, sobre ésta.

4. Organizar encuentros educativos, que nos permitan conocer y estar al dia de
cuanto acontece en nuestra enfermedad.

5. Pertenecer a Federaciones o Confederaciones de Asociaciones de caracter
Regional, Nacional o Internacional que tengan el mismo objeto que esta
Asociacion.

6. Colaborar y trabajar con todas las Asociaciones Gaucher a nivel de Europa

y América Latina.

email: gaucher98@yahoo.es
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