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TRIBUNA LIBRE | SANTIAGO DE LA RIVA {Vicepresidente de la Fundacién FEDER)

Las enfermedades
raras en Castilla y Leon

Necesitamos
caminar hacia un
modelo asistencial
en el que todas las
personas con
enfermedades poco
frecuentes puedan
beneficiarse de esta
iniciativa

na enfermedad os considera-

da rara cuando afecta a un

mitimero limitado de la pobla-

cidkn total, definido en Europa
como menas de cinco por cada 10,000
habitantes. En Europa se estima gue en-
tre &l sels y el echo por clento de la po-
blacidn mundial convive con estas pa-
tologias. En términos generales, se cal-
cutla que hablamos de 300 millones de
personas en todo el mundo, tres de ellos
en Espafia dentro de los cunles entee
80,000 ¥ 140,000 personas residen en
Castillay Ledn.

Asi s recoge en el Flan [ntegral de
Enfermedades Rares de Castilla y Ledn
[PIERCYL) que esta Comunidad puso
en marchs hace ahora justo un afa, Es-
te plan supone el eje vertebrador del
abordaje de estas patologins a nivel au-
tondmice vy nacid graclas al apoyo de
Sanofi y la allanza entre Sanldad de Cos-
tilla y Lesthin (Sacyd), ol Instituto de Inves-
tigacidn Biomédica de Salamanca (18-
SAL) v Ia v de los pacientes, que se en-
cueniran representados a (ravés de
nuesira federacidn,

Este Man Integral pasa por implan-
it un imodels coordinado de atencidn
integral que garantice el acceso en tem-
pay formia, en condiciones de eguidad,
a todos los afectados para reducir I
morbimaortalided y dar coberbura a [as
necesilades expecificas para la mejorm
iz s cadidad de vida,

Ademds, plantea un abordaje desde
el enfoque de la medicina personaliza-

dade precisidn, para bo gue plantea wng
egiruciura saniiaria en red con unida-
des, podos asistenciales y equipos mul-
tidisciplinares de referencia, que per-
mita ordenar kos circuitos de atencidn,
Esto garantlzard una atencidn maktldis-
ciplinar ¥ continuada, con la coordina-
cidn entre el dmbito sanitario ¥ olros
sectores para favorecer el scceso a los
recursns seciosanitarios, educativos y
labsorales, asf como su idoneidad.

Para la familia Feder es un orgullo
contar con este plan quea supone asi-
mismao un reconocimienio @ nuesinag
necesidodes v un referente sobre cdio
abordarias. Ademids, da continuidad a
infctativis que Casdlila v Ledn ya estaba
trabajando a través de ba red de Centros,
Servicios ¥ Unidades de Referencia
{CSURY, dentro de La cunl participan tres
hosplitales quc aportan su conocmien-
oy experlencla a tres CSUR v una Red
Eurppea de Referencla especializada en
enfermedades oculares rarss.

Necesitamos seguir ampliando esta
red de colabaracion ¥ canocimienta,
consolidando ruestras redes internas v
caminar hecia un modelo asistencial en
el que todas las personas con enferme-
dades poco frecuentes puedan benefi-
ciarse de esta Inlclativa, independien-
femenie de su lugar de residencia.

¥ 1odo elle lo ponemas en valor aho-
ra en un momento doblemente espe-
cial para nosotros, En primer lugar, por-
que edte 2024 cumplimos 25 afios de
travectoria, Décadas en las que la fami-
lia Feder ha pasado de estar formada
por sicte o 418 organizaciones de pa-
clentes trabajondo unidas hacia un mis-
o fin: mejorar la calidad die vida de
pueirn oodectho.

Pero ademds, lo hacemos -y este es
el segundo motivo- en e marco del Dda
Mundial de las Enfermedades Raras.
Bajo ¢l lema ‘En enfermedades raras,
mds vale prevenir que curar?’ quere-
s dar respuesta a las necesidaoes del
colectivo partiendo de 3 cjes

El primer Investigacidn, porgue ELT-
RORDS alfirma que sdlo el 20 por clen-
to de las enfermedades raras se estdn
investigando, i bien ¢ ha avanzado
mucho, EENEMos un gran reto por de-
lante sl temomos en cuenta que habla-
mos die miles de enfermedacdes rams,

En zegundo lugar diagndstico, por-
que la mitad de nosotros hemos espe-
rivclio muds de seis afos para lograr wn
diagndstico, segin pone de relieve el
reciente estudio Determinantes del re-
trasn diagndstico: repercusion social y
Eamlilar.

En tercer lugar, tratamisnto porgus
u dia de hoy, solo el zels por ciento de
Ins enfermedades raras cuentan con
medicamentos, por lo ﬁﬁ este trata-
miento va mds alld de los firmacos:
rehalillitactin, logopedia, Asioterapla o
incluso atencidn palooldgica,

En definitiva, este Dia Mundial viens
cargado de retos: la investigacidn, el
diagnastico v ¢l tratamiento coma for-
mulaz de frenar la enfermedad v sus
eOTseCibencias,

Mujeres de
ébano

EL BLOC DEL GACETILLERO
JESUS FONSECA

on existencias ocultis, Pero tienen rostro
propio, dnico ¢ irrepetible, Madres dis-
puestas pdar la vida por los suyos. Mujeres
sencillas, pero audaces, que se anrlesgan a
crznr el aedano con bmensa confianeza, en bus-
o cler um futuino porm ses hijos, persundidas de que
ningiin caming es largo parn conseguirio. Son
‘mijeres de #bano’, como esa madera nohle, de
eolor oacuro, casl negro, procedente del Africa
subsahariana, que slrve para elaborar hermosas
esculturas v ehanisterfa. A esas ‘mujenes de éha-
no, quitro dedicar mi gacetila de hoy, adn a sa-
hicandas de quee wha Colurm i &5 apsenas ui gots
die agua en medio del océano; pano mejor esta,
gue guedarse cruzado de brazos, ante una de las
realldades mds iInhumonas que vivimos, din tras
dia. Bl hecho es que, enla dliima década, la po-
blacidn migrante fermenina ha aumentado, en
nLestro paks, en casi un 500:=100, Casl cuatro mi-
Homes de mujeres migrantes viven en Espafa. Un
desafiante reto social que exige, jcdmo nol, una
respuesta urgente, Algo habed que hacer, digo vo,
para embridor esta situacidn y compariamos oo-
mmick iina sockedad humana y vividera, Las mujercss
co Hegan a las costas procedentes dol
rica negra, suelen haber sufrido violencia se-
xunl #n sus paises de origen, Provienen de soche-
dades donde la mutilacidn genital femenina, los
matrimonios forzados, la poligimiia.. . § esis olras
agresiones, tan frecuentes en el entomo familiar,
i quisdan irnpumes, estin a la orden ded dia. De
hechao, In violencia hacia ellas o hacia sus hijas, es
una de las razones principales por fas que la In-
miensa mayoria decide dejar atris su therra, casd
siempre embarazadas o con alguna de sus chi-
quitines en brazos. Visibilizar o estas niadnes, se-
i bo primero que tendriamos guee hocer, Y luego
afreceries esa hosplialidad tan necesaria, mae-
diante una sacogida respetucsa y cdlidas, en feliz
expresian de Cristina Manzanedo, para quien «el
derecho de los niftos avivir en familia debe pre-
valecer v, las reagrupaciones familinres, agllizarse
ko midxineo posibles, Imparta lo gue impanta: ayo-
dar a estas madres do maner concreta v eficaz,
¥ s ol 8¢ hace? Pues, ademids de no penali-
gl a las que Hegan, creando herramientis pa-
ra gue salgan adelante y no vean truncada su es-
peranza, Algo que pasa por el acceso a los dere-
chos sociales bdsicos y, sobre todo, por crear un
clima de confianza mutuo ¥ irabajo que les per-
mita sobrevivir, Mo existe otro caming. Mecesitan
independencia econdmici. como cualkguier miu-
jer, alpo que sdlo es posible a través de la particl-
pacitn social. Mal caming es el de criminalizar a
estas ‘mujeres de ébano’, gue llegan a noesiras
costas, Ante todo, porgue van a rvindenda; v
en segundo lugar, pargue o quien Hega, se be salu-
da —gue es de gentes bien educadas, como mosoe-
tros=v luego se Intenta, por todos los medios,
echar una mano, Tensmos que entender gue, sin
un trabaja digno y remunerado, es imposibie la
integracidn de cualquiern en un nuevo pais. No
pongamos barmmeras. Esas mujerss, representan
un potencial para Espafin. que deberfamos saber
aprovechar
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La piciloga Aida Gusres (i) y a trabajadora social Sandra Caballers trabajan en I sede regional de Feder, | i Taits

Los afectados por enfermedades

raraspldenmasformaclonpara

sanitarios y mejorar la prevencion

Los m4s de 48.000 vallisoletanos que las sufren luchan contra el estigma social y

el desconocimiento, que hace que los diagndsticos certeros tarden afios en llegar

OSCAR FRAILE | VALLADOLUID

Sepiin of Registro de Enfermeadades
Harws de Castilka y Ledin (Rescyl). en
Villadalid hany 48,588 personas que
siifren una o varias de estas pitelo-
gias, Bs decir, un 9.3% de la pohla-
citn. S¢ consider como tales alas
enfermedades que tienen una incl-
dencla que estd por debajo de cin-
i casod por cada 10000 habitan-
tes. B jugves de la prdodma semana
s volverd o celelrr el din mandinl
sobar unas pabologing que, aungue
han ganado espacio medidtions en
log Wltdmos afios, siguen siendo
grandes desconacidas para ln po-
biacidn, ¥ loque es mds preocupan-
te, pan buena parte de los sanlta-
rios. Al menaos eso ¢ lo que denun-
ciiun los afectados, quicnes tienen
la sensacidn de saber mucho mais
de su enfermedad que algunos de
ko doctores gque se Encueniromn en
el Imevitable peregrinage que tienen
quie hacer de consulta en consulia
v de hosphtal en hospital.

Tentn o5 asf quee b delegacion ne-
gional de la Federacidn Espehola
e Ensfermedades Rams (Feder) se

El asociacionismo, vital

Las asociaciones de enfermos y familiares su-
plen las lunciones de una administracidn que en
muchas veces no llegs a prestar los senvicios
que precisan estas personas. Feder agluting 418
organizaciones én toda Espafia, 22 de ellas en
Castilla y Ledn, con 2.846 50005,

2.846

Sin tratamiento

Aparte del retraso en e diagnéstico certero, otro
de |z problemas que tienen estas enfermeds-
des es que b inmensa mayoria de ellas no tie
nen tratarmiento. Concretamente, soko bo tienen
ol 6% de las mids de 6,300 dentificsdas on Eu-
ropa, segin ia Organizecion Europes de Enfer-
miedades Riras [Eurordis)

s 2 ¥,

1,25

INVESTIGACION

El Pacto por la Ciencia iy la In-
newvacidn firmado por & Go-
blerna y mis de Bo entidades
en 2027 establecla que la finan-
ciacibn piblica destinada a
FeD+, sin inchuir las partidas fi-
nancieras, deberia alcanzar of
0,75% del PIB este afio & ir in-
crementance ese pomentaje
hasta Hegar a 1.25% en 2030,
Puses bien, desde Feder consi-
deran que sedebe ser mas am-
biciose en este sentido, porque
la investigacidn es la base de
una mejora & largo plazo de las

condiciones de vida de los afec-

tedas por enfermedades raras

El tibime feforme Bptaemibio-
ldgicode Erifermedades fa-
s e Castiila v Ledin, publi-
cado en junio del afio pasi-
doy referente o 2022, reflefs
quber kns dos parologins poco
frecuentes gque temen mas
prievidencia enValladodid son
la miastenia grovis. con 3,64
casos por cikda 100000 habi-
tomies v la relindsis plgmien-
tarta, con 266, La primen &
uma dalencka gue causa de-
bilided en los mdsculos vo-
funtiarios ¥ la sepunds thene
quee v o b degeneracion
di la reting. Las siguicntes
enfermedades con méds pre-
vabenicia son la fbrosls quis-
tica (1,31 casos por 10.000
habitantes}), la distrods mio-
idnica de Steinert (1,211, In
hemaofiba A (1,17} y inendar-
meclad de Kewasaki (1).

reunkd o finabes def afo pasudo con
representantes de varis congeje-
rias de ln Junta para hacer un se-
guimiento del Plan Integral de En-
fermedades Raras de Costilla y Le-
b (Plereyl) v trasladd esia
preacupackdn, entre odras, Uins for-
mackin que pretenden que s haga
extensiva tambidn a los educado-
res, toda vez gue la mayoris die es-
tas patdogias aparece en edad pe-
didrrica. Sandra Caballero, irabaj-
dora soclal de Feder, aboga por
impartis un curso obligatorio a los
dhpcemnties sohre esie (ema paca gue
sepan Identificar posibles compor-
lamkentos que sean sintomas de
estas enfermedades.

El desconpcimisnito es ol factor
principal para que los plazos del
diagndstico certero se dilaten. La
miedia es de cuntro afios en Fapa-
fia, aungue uno de cada cinco pa-
clentes thenen que esperar mis de
una chécada, con las comssouanciss
Cpu et fiene para el agravamien-
to de la enfermedad v 1a calidad de
vida del paciente, Evidentemente,
la formacidn thene que irde mano
de la Investigacion. En kn declam-
cidn instiuclonal gue hard Feder
ecste afio reclamard una amblckin
e vy s aflid del 0,75% del PIB
previsto en investigacidn pars este
gfio v del 1.25% amtes del 2060

PREVEMIR. Aundgui ln mayor parte
de las enfermedades raras tienen
un origen genético, desde Feder
aclaran que si es posihle trabajar en
I prevenchdn. Una afirmacidn que
s basa en la definleldn que hace la
Crrganizacidn Mumdial de ka Salud
de la palabra ‘prevencian’, que no
w0l o Initentar evitar que aparesin
la enfermiedad. sino tambidn sdee

TASA A PAGEA SIGLANNTE Bk
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HE NTENE DNE. PAGIRA ANTINIH

TeT 81 Avance v atenuar las conse-
cuencias una vez establecidas. Y ahi
es donde se pucds trabajar para las
enfermedades poog Fecuenied.
Desde Feder destacan la importan-
cia de la investigackin para enten-
der ¢l origen de las mismas, el de-
sarmollo de prograsmas de diagmnisst-
co para la deteccidn precoz y el
i i tratandentos frmnonlg)-
008 ¥ ol tipo de ierapias.

¥ que este pcceso sea en condl-
clones de squidacd, Es decie, que no
dependa de la comunidad de resi-
dencia del paciente o del drea de
salud dentro de wn misto espacio
Lireanio.

INCOMPRENSION. Los pacientes
di enfermedades raras tambidén
tienen gque enfrentarse a la incom-
prension secial. A veces, incluso
cle sus propias familing, guee o e
meen las herrnmibentae ni saben cd-
mo gestionar una situacidn que
también puede cambiar sus vidas,
En muchas ccasiones, sulrlr una
enfermedad rara es sindnimo de
cstar sometido a un juicio cons:
tante. Mo sola de los tribunales
miédicos paray conseguir un deter-
minado grado de incapacidad, si-
ng del proplo entorng, Masnica
Mering, que padece la enferme-
dadl de Gawcler, tenfa reconocdo
um 33% de discapacidad que le fue
retiredo en una revisidn. Ella llevd
su caso a los tribunales, gand y
acabaron reconociéndole un gra-
i de discapacided superior. Pues
bien, su abogada le recoméndd
quat oo acudiera presenclalmente
al juicio para que su imagen sde
normalidads no nfluyera en la de-
cisftdm. = A mi me dijecon lo mis-
s, 4,".«;p|'i|:'|.|. Miriam .ﬁ.gulhr. pa-
ciente de fibrosis quistica, qulen
rarmbién tuvo que legar o julcio
para consegulr la incapacidad la-
boral. «Td puedes ir con todes los
Imbormaes matciogs quse guuieras, pe-
ro lo primero gue entra por el ojo
s la exploracidn visuals, anade
Sandra Caballero. Do eso cabe m
chio tamirién Mila Barmena, que su-
fre paniculitis Mpicay que tuvo
que aguantar que una doctora le
preguniara si queria dar pena al ir
a una consulta con muletas. ¥ no,
simplemente estaba convalecken-
te de una poture de tibia tras un
tropezdn. Los afectados relvindi-
can su devecho a no tener que ‘dar
pens’ constantemente para justif-
car enfermedades gue, en muchas
ocasiones, son invisibles,

o problema ol que se enfren-
tan estas personas ¢4 la pérdida de
sus redes mds cercanas, La prime-
ra, la laboral, al tener que coger
constantes bajas o dejar el empheo;
despuds, la familiar y de amigos,
que dejan de lamar cuando el
afectado se alejn, &n la mayora de
ocasiones porque sus problemas
de salud limitan su capacidad o
ganas de salir de caza. ¥ también
thenen un impacio, a veoes defini-
tivo, en las relaciones de familia.
«Hay muchos més casos de divor-
chos (e en parefas de personas si-
nass, sefala e presidente de la
Asociacidn Retina Caztilla v Ledn,
Pedro Herrero,

RETINOSIS PIGMEMTARIA

«Tuve que ir al psicélogo
durante dos aiios después de

que me dieran el diagnéstico»

unguee & Pedoe Herrero
na le diagnosticaren la
retinosis pigmeniaria
hasta los 34 afios, &
empezd a tener sinto-
mas cuando tenla 16, Por erbonces
i o imagsmar o irataba
de esta enfermedad hereditariay
thva quee afecta 2 la visidn,
Solo pensaba que era «<patosoe
cuando e tropezaba con las cosas
y no le daba importancia a que su
vista tardase mis que la de los de-
mids en adapiarse a los espacios
con poca luz. «Pero |a pérdida de
visidn o3 progresiva y siempre loga
un momento an el que dices ‘aqul
algo's, Cuando ol oftalmdiogo
E:uh nalicia, con bastante tacto,
algo que no siempre pasa, Hemero
tenin wentre diez y 15 grados da vi-
s¥in, cuando lo norrnal &5 entre 160
y 18ouw. Eso be hizo entender, por
ejermplo, por qué tenia la sensacion
cuanda conducla de que los coches
le aparecian «de repentas por los
[aterabes, Simplemente, na kos vela
con la antefacidn adecuads debido
& su enfermedad.

FIBROSIS QUISTICA

El impacto emocional de esta
noticia fue tal que durante dos ahos
tuwo que recibir iratamiento psico-
légico, No era ficil de asumir, ni
para ¢l ni para su familia, utia en-
Fermedad degenerativa justo en &l
maomento en que iba a ser padre
par primera vez. Uino de kos prime-
o5 poipes fue tener que pedir lain-
capacidad laboral y dejar su puesto
die funcionana de prisiones. =Cuan-
do dojas de trabajar lan poven, mu-
cha gente te dice ‘qué bien’, peio ko
clerto s que lo que necesitas es ser

reductiva y aportar, algo que yo
suphda con = movimients aso-
cialivoos, explica Herrero, que tam-
bidn es presidents de la Asockacitn
Reting Castilla y Ledn (Fecyl). Esos
diex grados de visidn que tenia
le dlagnosticaron la enfer-
medad hoy 28 han reducids a cua-
tro, =50y cego legal, una conside-
FRCkin quat €5 para las personas que
tienen menos de diezs, concluys,
La retinosis pigmentarna es una en-
fermedad rars que proveca ef dete-
ipro progresha de las offulas de la
fetina,

«Los médicos le dijeron a mi
madre que yo no iba a vivir
mas alla de los 14 aiios»

clualmente la fibrogis
guistica s detecta tras
el nacimienta, con la
prueba del talén, pero
cuando Mariarm Apuilar
gra nifla, esto tadavia no e asl, de
modo que a ela le diagnosticaran
la erifermedad cuando tenla doce
afos, Porentonoes estaba mis can:
sada de lo que es narmal para un
nifle de esa edad y casi siempre
constipada, sin que mingln medi-
camento pudiers remediaro. Cuan-
do le dijeron ko que e pasaba, & fm-
pacto emocional no fue muy gran-
de, quizd porque una nifia de osa
edaﬂ no tiene capacidad para po-
ner en contexto bodo ko que s
ca padecer esta enfermedad
nerativa. El palo fue mucho mas
grande para sus padres. «Siempre
me cugntan que fue un momenio
maury duro, mi madre se desmayé
en e ascensor del hospital porque
le dijeron que yo o iba a vivir mds
alld die bas 14 aficds, eplica. Fue un
mensage cruda, pero realista, Era lo
guie habis por entonces, Perd la es-
peranza de vida ha mejorado mu-

cho desde entonces y ahora ronda
los 40. Aguilar tiene 42 y actual-
mente preside [a asociacion regio-
nal de estos pacientes. «Yo ya me
e pasado & juspom, bromea entre
risas.

Administrativa que trabajaba en
el sector plblico, huvo gue dejar sy
empleo por la fibrosis quistica wLle-

un momente en el gue cada vez
iba a peor, menos capacidad pul-
monar y mas ingresos hospitala-
rios, y la mdédica rn; dijo que ha:in
Qe parar porgua &1 CUErpd Ao 43-
ba para mdss, recserda. Aforbuna.
damente, ella no tene afectado of
aparato digestivo, como si que les
pasa a otrog pacientes, pers ene
la mitad de capacidad pulmonar
quE Lira persora sin esta patologia
Dadas las circunstancias, Aguilar
tiene una filosofla de evivir muy al
diaw, sin miedoa casi nada y sin
pensar muche cads paso a dar.
aluncs sé chmo voy A estar mafia-
nam, dice. Su hija esel motor de
una vida que hoy entrega, en parte,
& ayudar a3 los que beren La risma
patologia que ciia,

El presidents de Recyl, Pedro Harmem. /| ram

Mirlam Aguilar pesa en la sede de Feder, /| Tass
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Las muletas so han copvertido en wna ayuda fundamentad para Milagros. | Tea

ENFERMEDAD DE GAUCHER

Mbnscs Merino padecs enfermedad de Gavcher, || Tyt
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«Compartir la enfermedad
con otros pacientes me
ayudo a superar el trauma»

lagros Barmena se
ha tenids’ que
scostumbrar a vi-
wir buena parte de
su wida con dobor,
Concretamente; 27 de sus 67 afios.
Cuands tenia 4o empezd & sufric
unas molestias que se fueran in-
tepsificando oo el tiempo y quo
se wolderon inaguantables cuando
tenia 46. Todo consecuencia de [a
paniculitis [dpica que sufre, «lLa
grasa del cuerpo e me hace fibro-
0, ¥ B0y I WA OO tendones
y &5 muy dolorosos, explica, Real-
mente ¢ trata de una forma infre-
cuente de lupus que s traduce en
rediEstias por todas las partes del
cuerpo, Como lantos pacientes de
enferrmedaded raras, Barrena fuse
wictima del desconocimiento y los
médicos tardaron dos aftos en ha-
cer un diagnéstico certera. «Fue
complicado porque fo tenia nin-
gun sintoma en la plel i la mari-
posa {en referencia a la epidermds-
ligis bullosa, conbeida colagquial-
mente como piel de mariposa),
pero 3l muchos doboress, recuer-

did. Aungue le paniculitis de mo-
ments o ha afectado o tus d.'g.a-
nos, 5l que lo ha hecho con su ca-
dera, rodillas, brazos y ples, Hasta
¢l punio de que ahora depende de
2y manda pars hacer mechas co-
sas del dia a dia. Ella;, que siempre
fue muy activa & independiente, ha
tenido que scostumbrarse a otra
wida. «Vivo en ln plazs Cirewlary
na llego & la plaza de Espafa pos-
que me quedo Tl_glda. tengo que i
con las muletas o me tisnen que
lbevar en silla de rvedas=, recono-
ce. Mada filcil de asumir, sunque
en bodo este procesa ha habida un
factor para gue ella lo lBeve msjor
cormpartir la enfermedad con otros
pacientes. «Durants nueve aflos
estuve ingresada durante una se-
miana al rmes para of tratambents, y
&0l formamoas como una familia
quie mee ayudd @ superar e trauma
de asumir que tienes esta enfer
medade, asevera, Aunque fuera a
base de humor y de refirse de su
propéa tragedia. Su experiencia di-
oo que lo malo, sies compartido,
s mucho mils levedsr.

«He estado durante 22 aiios
yendo al hospital cada 15
dias a recibir tratamiento»

dnica Merino es
una de las pocas
personas on Espa-
fia que padece la
enfermedad  de
Caucher, wna pat que tiene
su base en el déficit de la enzima

Wﬂnhhﬂqu
sangre estd mal, gue tenga ane-

mias ¥ cansancio generalizadao, ¥
también alfects a la médula dsea,
de moda que me dan infartos en
los huesos y esa parte & neorosa y
ya s queda muertas, explica, Me-
ring tiene una prétesis de cadera ¥
ha tenidlo que pasar perodos miry
{argos de su vida postrads &n una
CAmMa, ya que s traka de una pato-
Iogia muy incapacitante. En pca-
siones, hasta meses de forma inin-
terrurnpida, «hle jubilaron muy jo-
ven y la gente me decls “gud Ben,
qUE LB VAR & pagar una pensian’, y
yo les respondia que se quedaran
con mil ad y que yo itha 8
trabajars, afiade. Su caso 5 un de-
to ejemplo de la importancha que
tiene la investigacidn paca mejorar
la vida de estos pacientes, pargue,

cusndo era pequeiia y sdolescents,
no habia tratamiento. Los medica.
mientos apareceron hace ‘sale’ 30
afios, y desde entonces estd mu-
tho mis estable. De hecho, hace
mis de tres afios que no utiliza la
silla de ruedas para desplazarse,
aungue sigue apoyindose en bas-
tones y rmubetas en ocashones. Ade-
midis, la medicacion que anles 1o
ﬂhlpﬂrthihih::u;?# quu.-dl;

air pi a 15 di-
mhl pasado a ser oral «Eso
s quae et hea camnibiacko ks widla, por
quee 1 sientes menos enlfenms, bas-
ta con Hevar las pastillas en el bol
so v te ohvidas del hospitals, dice,
La deteccién de su enfermedad
tampoco fue nada Ficil para los sa-
Aitaries. Haste gue no cumplis
cugtro §fios no tuvieron claro que
sufrfa la enfermedad de Gaucher,
De hecho, antes de esa edad los
rrédicos la trataron como si fuera
lewcemin y avisaron de que, proba-
Blemente, o vivirda mds de 1y
afos. Afortunadarmente, se equve-
caron, ¥ Merino estd 8 punto de s6-
plar 5o velas,
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