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Con la denominaciéon de ANSEDH, Asociacidon nacional sindrome de Ehlers
Danlos, hiperlaxitud y colagenopatias , se contituye una asociacion sin animo de
lucro, de ambito nacional y capacidad plena de obrar, de acuerdo con lo
establecido en el articulo 22 de la constituciéon , la ley organica 1/2002, de 22 de
Marzo, reguladora del derecho de asociacion y demas disposiciones vigentes que
regulen la materia.

El domicilio social se encuentra en C/ Numancia n® 8 C.P.30565, Las Torres de

Catillas (Murcia).

A. Sensibilizar a la opinién publica y a las instituciones publicas y privadas sobre
los problemas que esta enfermedad produce en afectados,familias y sociedad.

B. Estimular y promover la investigacion cientifica del Sindrome de Ehlers Danlos y
Sus consecuencias.

C. Cooperar con entidades que tengan como objetivo mejorar la calidad de vida de
las personas con movilidad reducida derivada de la misma.

D. Promover la agrupacion de personas afectadas por estas enfermedades o
interesadas personal o profesionalmente en ellas, para trabajar de forma
coordinada en la busqueda de soluciones.

E. Cooperar a nivel internacional con asociaciones y afectados de hiperlaxitud y/o
sindrome de Ehlers-Danlos.

F. Conseguir el diagndstico mas temprano por parte de los sanitarios.
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Nuestra mision principal es apoyar, ayudar y orientar a los enfermos y a sus
familiares, ya que somos conscientes de las dificultades en la que se encuentran en
su dia a dia. Sabemos que los afectados por el sindrome de Ehlers-Danlos,
hiperlaxitud y colagenopatias, pasan gran parte de su vida yendo de consulta en
consulta porque son tratados de los diferentes sintomas y signos clinicos que
presentan sin llegar a obtener un diagndstico acertado, debido al desconocimiento
existente entre los profesionales de la salud de esta patologia, a la falta de
especialistas en la materia y centros de referencia.

Por otra parte,queremos darle visibilidad al sindrome de Ehlers- Danlos difundiendo
informacion sobre el mismo para que tantos afectados como profesionales sanitarios
conozan mejor la enfermedad, sintomas,tratamientos y ultimos avances cientificos.
También creemos que es importante concienciar meédicos,instituciones y sociedad
en general de lo que supone sufrir una enfermedad como la nuestra.

Finalmente, nos parece fundamental impulsar su estudio e investigacion cientifica
con el fin de mejorar la calidad de vida de las personas que lo padecen y de sus

familiares.
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La Hiperlaxitud Articular sin sintomas, es una buena condicién y no una enfermedad.
Cuando ademas hay sintomas, pasa a constituir la enfermedad llamada Sindrome
de Hiperlaxitud Articular, ahora llamado Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermovil
(SEDh).

Las personas con SED pueden tener mucha, poca o no tener hiperlaxitud articular,
dependiendo del tipo de SED que padezcan. Este sindrome provoca problemas
articulares y extra-articulares importantes que afectan la calidad de vida de los
enfermos. No es una artritis (no hay inflamacién) y no es un problema inmunolégico.
Es una enfermedad hereditaria y como tal, se puede manifestar desde la nifez.

- Al hacer un diagndstico preciso se evita el peregrinaje del enfermo de médico en
médico, evitando hacer innumerables examenes de laboratorio e interconsultas
innecesarias.

- Da tranquilidad al enfermo, el que por fin tiene un diagndstico definitivo, que explica
sus multiples problemas.

- Permite al especialista diferenciar el Ehlers-Danlos tipo Hipermovil, que es el mas
frecuente, del SED Vascular, que es el mas grave y a veces mortal. Este puede
producir aneurismas oly rupturas arteriales y de 6rganos (ruptura espontanea del
pulmon, colon, utero gravido).

- Permite diferenciar las personas altas de los SED con habito marfanoide
(parecidos al Sindrome de Marfan). Estas son personas altas con extremidades
largas y manos y pies grandes. A veces con pecho excavado (pectus excavatum) o
pecho en quilla (pectus carinatum). Son hiperlaxos y pueden tener caracteristicas de
SEDh o SEDv. Es necesario descartar el Marfan, que es grave, por la posibilidad de
rupturas arteriales y de pulmoén (ruptura espontanea del pulmén).

- Permite orientar a jévenes, en cuanto que deportes o hobbies evitar, para no
lesionarse, como también ayudar a elegir la carrera profesional mas adecuada a su

condicion fisica.
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- El diagndstico de SED Vascular permite salvar vidas, evitando procedimientos
invasivos. El saber que existe la posibilidad de rupturas arteriales permite actuar con
rapidez ante emergencias. Una cefalea intensa sugiere aneurisma cerebral. Un
abdomen agudo es sugerente de ruptura de una arteria como la iliaca, lo que ocurre
con cierta frecuencia en el parto. El obstetra debe saber que el embarazo esta
contraindicado en estos enfermos.

- Permite sospechar la presencia de Disautonomia o/y Osteoporosis (incluso en
jévenes), por lo que se debe investigar su presencia y tratarlos. La Disautonomia se
presenta en el 80% de las mujeres y en 40% de los jovenes con SED (Hiperlaxos o
no). Se encuentra Osteopenia u Osteoporosis en 10°% de los SED menores de 30
anos.

- Permite explicar la causa de que una joven adolescente pase cansada,
somnolienta, con mareos y cefaleas. A veces con desmayos o casi desmayos. A
éstas se les tilda de flojas y poco sociables , ya que no tienen energia para participar
en reuniones sociales. Este cuadro se debe a la Disautonomia, la que muy
frecuentemente es parte del SED.

- Evita el diagndstico incorrecto de otras enfermedades, tales como la fibromialgia,
atritis, Sjogren...

- Permite el diagndstico diferencial con el Sjogren. Este es un tipo de artritis que se
caracteriza por tener ojos secos (Xeroftalmia) y boca seca (Xerostomia). Esto
también ocurre en el SED y como ambos tienen artralgias, se puede hacer un
diagnostico equivocado. La presencia de anticuerpos (aRo y alLa) y la existencia de
artritis, hablan en favor del Sjogren. En el SED so6lo hay artralgias y no hay artritis
(Inflamacion articular).

- Permite predecir la aparicién temprana de: artrosis, osteoporosis, juanetes (Hallux
valgus), varices, hernias, discopatias de la columna y probablemente la aparicién
temprana de Enfisema (EPOC) en fumadores hiperlaxos.

- Permite sospechar la posibilidad de recidivas de hernias operadas y mala

cicatrizaciéon de heridas, con queloides o/y cicatrices papiraceas.
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- Explica la razén de la existencia de torpeza de algunas personas con esta
enfermedad. Esto se debe a que en el SED hay alteracion de la propiocepcion. El
enfermo no sabe bien la relacion de partes de su organismo con el espacio que lo
rodea, por esta razdn es que sin querer golpea con su mano vasos o botellas en la
mesa o choca contra las puertas.

- Explica la presencia de crujidos articulares, los que son muy frecuentes en el SED
y no deben preocuparnos, ya que no dafan los tejidos y a veces, permiten aliviar al
enfermo.

- Explica la razén de la existencia de displasia de caderas, la escoliosis y el por qué
algunos nifios comienzan a caminar tarde (después de los 12 meses).

- Explica la causa de los dolores articulares y tener tendinitis, esguinces o
subluxaciones recurrentes y la tendencia de un nifio o de un adulto, de caerse,
debido a que se le doblan los tobillos.

- Permite sospechar de que un nifio con Déficit de Atencion, probablemente sea
hiperlaxo y tenga Disautonomia. La falla de atencién se debe a que le llega poco
oxigeno al cerebro debido a presién arterial baja y compensa esto con hiperactividad
- Evita la sospecha de maltrato infantil en nifilos con muchos moretones, ayuda a
disipar esta duda , ya que estos se deben a fragilidad capilar por el SED.

- Permite predecir que la mitad de los hermanos, la mitad de los hijos y uno o los dos
padres padecen la enfermedad, ya que tiene herencia Autosémica dominante.

EL SED hipermdévil es muy frecuente y poco conocido por los médicos.

FUENTE:Dr.Bravo
http://www.reumatologia-dr-
bravo.cl/Novel/Importancia hacer diagnostico Ehlers.pdf
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1. Jornada de enfermedades raras en Granada.

El dia 25 de febrero se celebraron las | Jornadas de Enfermedades Raras en el
Hospital Universitario Virgen de las Nieves (HUVN) de Granada, en las que
participaron tanto profesionales sanitarios, como pacientes y familiares que pusieron
de relieve lo que en el ambito de las enfermedades minoritarias se viene haciendo,
asi como de las necesidades que hay y como seguir avanzando.
Se hablé del trabajo que se viene realizando en
la unidad multidisciplinar de Enfermedades
Raras del Hospital Universitario San Cecilio
(HUCSC), desde hace ya dos afios y del HUVN
donde también se tratan a personas con
! J patologias y sindromes raros y que tienen por
bt - W8 objetivo la puesta en marcha una unidad para
pacientes con enfermedades minoritarias.

También se destacé la importancia del papel de los profesionales de psicologia.
La afectacion psico~emocional de las personas que padecen una enfermedad rara
son evidentes, tanto en adultos como en nifios y nifias y por

lo tanto afectan al resto de la familia. Se hace necesaria la participacién de
psicologos/as, para un abordaje mas completo de la enfermedad.

En cuanto a enfermeria, juega un papel muy importante, en todo lo relativo a los
cuidados de la enfermera, educacién sanitaria, hospital de dia, continuidad en los
tratamientos, etc. Que estos profesionales participen en

estas unidades multidisciplinares es imprescindible, tal y como ya se hace en el
HUCSC.

También se traté sobre el transicion de pediatria a las consultas de adultos es
muy importante que se realice de una forma adecuada que facilite la continuidad
asistencial en el abordaje de la patologia del nifio/a. Esta es una cuestién que aun
no esta resuelta de manera general.

En esta jornada tuvimos la oportunidad de dar a conocer la importancia del papel
gue juegan las asociaciones de pacientes en general y presentar especificamente el
trabajo que realizamos desde ANSEDH.
La persona responsable de presentar
publicamente a nuestra asociacién fue
nuestra presidenta nacional, Magdalena
Pérez, que hablé sobre las actividades que
realizamos vy los proyectos de
investigacion en los que participamos y

apoyamos activamente.
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Este evento fue celebrado el 04 de Enero en el club Pool Habana 8 de Churriana

(Malaga) con la colaboracién de Andalucia Darts.

Debido a la fecha, la participacién presencial fue menor de la esperada, pero no asi
la colaboracién. Fueron muchos los jugadores de dardos que quisieron colaborar

con la causa aunque no pudieran
asistir, asi que entre Fila 0 y
presencial fueron unos 30
participantes.

Tenemos que dar las gracias a
Ralf Knebel, gerente de Pool
Habana 8, y a Juan Dominguez,
de Andalucia Darts, porque su
colaboracién fue indispensable
para poder celebrar el evento.

La celebracién del evento de
dardos surgid6 como idea del
propio dueno del local,

Ralf Knebel, el cual participé en

un evento solidario de billar celebrado en Cérdoba y quiso ayudarnos poniendo a
nuestra disposicion sus instalaciones y colaborando activamente con nosotros para

llevarlo a cabo.

Ademas de las instalaciones Pool Habana 8 Colabord con el doble de todas las
inscripciones solidarias que se abonaran hasta el dia antes de la celebracion. Por

cada inscripcion pagada, ellos
aportaban la misma cantidad.
Aunque presencialmente fueran
pocos jugadores, eso no le quitd
magia a la tarde solidaria. El
ambiente fue muy acogedor,
jugadores y acompanantes, que
nada sabian de los sindromes
de Ehlers Danlos se interesaron
por conocerlo y por ayudar en
todo lo posible.

El momento emotivo llegd
cuando los ganadores del
campeonato César Alba, Juan
Rosales, Andrés y Ralf Knebel

cedieron su premio de forma desmteresada para que fuera donado a la asociacion
junto a todo lo recaudado.
Fue un detalle precioso que desde ANSEDH nunca olvidaremos.
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3. Evento de billar Voer Kafé

Celebrado en el club Voer Kafé de Malaga el 11 de Enerp con la colaboracion de
Pool Sur. Este fue el segundo de los dos eventos solidarios de billar a favor de
ANSEDH que se organizaron entre 2019 y 2020. Y por ser el ultimo, puso el broche
de oro a la iniciativa solidaria.

La aceptacion fue tal, que tuvo
que dividirse la participacion en
grupos con horarios para poder
dar cabida a todos los
jugadores. Pudimos volver a
contar con la presencia de
nuestra presidenta Magdalena
Pérez y algunos socios de
ANSEDH que asistieron para

darnos apoyo en la celebracion.
Jugadores de

Malaga,Almeria,Sevilla,
Granada y Cordoba se
desplazaron para apoyar la causa. Casi 100 personas, entre participantes y Fila O .

Gracias a Gustavo Herrera, gerente del club, que nos abrio las puertas de par en par
desde el primer momento en el que se nos pusimos en contacto con él para celebrar
el evento alli. Y no solo nos cedio instalaciones y mesas de billar profesional de 9
pies, ademas:

- Nos preparo el local con sus mejores materiales: tablets para marcar los
jugadores los resultados, programa de gestion online para seguimiento del
campeonato en tiempo real y emisién en directo por redes sociales...

- Aporté para el ganador del Campeonato, plaza gratis para el Campeonato
Internacional Costa del Sol.

- Y una estupenda paella para
jugadores y acompafiantes.

Pero ese dia tuvo mas sorpresas y
tenemos que agradecer todas y cada una
de ellas.

- Tomas de Juan, que ya colaboré
anteriormente, volvié a aportar su
aceite gratis para los jugadores.

- La Unién Independiente de
Agricultores nos sorprendid en
pleno evento con cajas llenas de
verduras de primera calidad para
repartir entre los ganadores.

% Ehlers - Danlos
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- El jugador de Almeria, Antonio Alférez, nos trajo una hucha que habian
llenado haciendo retos de billar entre los jugadores de su provincia para
aportar otro granito mas a la causa.

Precioso dia que culminé con un gran aplauso de los jugadores y un breve pero
emotivo discurso de nuestra presidenta. Nos quedamos con estas palabras hacia los
jugadores:

“Queremos que sepais que en cada cosa que se avance en investigacion, y de la
que se beneficiaran muchos afectados, habra una parte de vosotros”.
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4. Reconocimiento del consell de Menorca a Beatriz Vaquero
por su trabajo en ANSEDH.

http://www.cime.es/Contingut.aspx?IDPUB=79880
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5. Colaboracion con el Gobern Balear en el video para para el
dia de las enfermedades raras.

https://www.facebook.com/GovernlllesBalears/videos/193642231956356/?sfnsn=scw
spwa
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6.Charla sobre el sindrome de Ehlers-Danlos y ansiedad en el
Casal de barrio de San Cotoner (Palma de Mallorca).

Este evento se celebrd el 28 de Febrero. Fue impartida por Marga Peralta en
representacion de ANSEDH y por el psicologo Toni Riera.Tanto el local como los
medios audiovisuales y la promocion del evento, estuvieron a cargo del Casal del
barrio y del ayuntamiento de Palma.

A
28 FEBRER 2020
C8 SON COTONER
19:304

i
i
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7.Participacién en la mesa informativa sobre enfermedades
raras del Govern Balear.

El 29 de Febrero durante la celebracion de la Diada de les llles Baleares en Palma
de Mallorca, ANSEDH estuvo presente junto a otras asociaciones de enfermedades
raras de Baleares.
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8.lluminacién del hospital universitario Son Espases con
motivo del mes del Ehlers Danlos.

Este evento se celebr6 el 31 de Mayo y fue difundido por la consellera de salud,
Patricia Gomez Picard.
https://twitter.com/Patgompic/status/1267186656764997632
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9.Reunidn por videoconferencia con la conselleria de Salut.

El 11 de Marzo se celebré la presentacion del Observatori de Pacients y de la nueva
subdirectora de humanizacion y atencion al paciente, Rosa Dur6.ANSEDH formo
parte de ese Observatori.

https://www.caib.es/pidip2front/jsp/es/ficha-convocatoria/9519440

https://twitter.com/SalutGOIB/status/12931804 13888749571

i Cavbo Poows il
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10. 4° jornada avances en diagnéstico y tratamiento de
Displasias 6seas y anomalias esqueléticas en la infancia.

El dia 22 de Febrero acudimos a la jornada que fueron celebradas en el Colegio
Oficial de Médicos de Valencia.

En esta jornada fueron tratados los siguientes temas:

® Avances en tratamientos quirdrgicos y médicos, en temas como los defectos de
reduccion de extremidades.

® |os sindromes de hiperextensibilidad articular.

® Problemas oftalmoldgicos asociados a las displasias 6seas

® La edicion genética como CRISPR-cas

Fue muy interesante, tanto a
nivel tedrico con las charlas,
como con todo el avance de
operaciones para las
displasias que fueron
mostradas en power point.

T1COyTRATAMIENTO
DISPLASIAS OSEAS

También tuvimos la
oportunidad de escuchar a la
Dra. R. Sanchez de la unidad
de enfermedades minoritarias
Hospital General de Alicante, |
que habl6é sobre el Sindrome PROGRAMA
de Ehlers-Danlos y asociados: DEFINITIVO
Experiencia en la unidad de S,

adultos. .

Les

- Jornada Reconocida de Interds Sanitario,

lafe . |3, Ik - Solicitads Acreditacidn & la Comision de
s =55 Rantanatag Formacion Continuada de las profesiones
sanitarias del Sistema Nacional de Salud.

Instituie de
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11. V Jornada de investigadoras de enfermedades raras

El dia 21 de febrero de 2020 se celebré una interesante jornada en el centro de
investigacion Principe Felipe de Valencia.

ANSEDH estuvo presente en esta jornada con la

_ _ asistencia de la vicepresidenta Asun Ostariz y la delegada
NFERMEDADES RARAS D DAD VALENCINA de la Comunidad Valenciana Fina Martinez.

QULTTA JURIADA JIACIITAL

S DEINVESIGADDTAS SRS

R EBIDADIASHARASS

Las ponentes eran de distintos centros de investigacion
de Valencia, Catalunya y Murcia, han explicado las
iniciativas de andlisis gendmico en las enfermedades
minoritarias. Ha sido un encuentro muy positivo, dado
que la mayoria de asistentes eran estudiantes del
ambito sanitario.

V JORNADA NACIONAL DE INVESTIGADORAS EN ENFERMEDADES RARAS

REIARA i (MRCER RN
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12.Taller de enfermedades raras

El dia 10 de enero ANSEDH estuvo presente en el Taller de Enfermedades Raras
que la Dra. Gema Esteban Bueno imparte cada afo en el curso de Experto
Universitario en Genética del EADE Malaga (experto que coordina el Dr Antonio
Souviron del grupo SAMFyC/Semfyc Genética clinica y enfermedades raras).

Este taller pretende sensibilizar a los participantes sobre las enfermedades
hereditarias y poder transmitir las necesidades, sentimientos y requerimientos de los
médicos, investigadores y familias y poder visibilizar la importancia de la atencién
primaria. Para ello, la Dra Esteban introduce de incognito en la clase a pacientes o
familiares de pacientes con diversas enfermedades raras (Wolfram, fibrosis Quistica,
22Q, Rendu Osler, Ehlers Danlos, pseudoxantoma, hemofilia, déficit factor V, Dravet,
mastocitosis, acondroplasia) y al final del taller, tuvimos la oportunidad de dar a
conocer nuestra enfermedad, sintomas, necesidades, tratamientos, etc,

Sin lugar a dudas habria que haber mas espacios como este donde las familias,
profesionales e investigadores podamos expresar nuestras inquietudes y nuestras
dificultades.
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13. Dia mundial de las enfermedades minoritarias 2020

El 28 de febrero se celebro la 132 edicidn del dia mundial de enfermedades
minoritarias en la sala del Auditorio de La Pedrera de Barcelona.

El tema escogido desde Europa en esta 132 edicion fué "We aré the 300 milions”
donde se pone el acento al colectivo de personas que viven afectadas por
enfermedades de baja prevalencia.

La jornada comenzd con una mesa institucional presidida por la Honorable Sra Alba
Vergés Consejera de Salud de la Generalitat de Catalunya, seguida de los
testimonios a tres voces que un afio mas nos trasladan las dificultades y la
necesidad del dia a dia de las personas que viven afectadas por este conjunto de
patologias y sus familias. El Dia Mundial es una oportunidad para concienciar que
las personas que viven con una enfermedad minoritaria en todo el mundo.

Una de las tres voces , Marta Morente, representdé a ANSEDH y visualizé a nuestro
sindrome de EHLERS DANLOS.

La primera sesion y coincidiendo con el horizonte 2020, estuvo dedicado a la
investigacion biomédica y fué moderada por el Dr. Robert Fabregat, director general
en investigacion e innovacion del Departamentde Salut de la Generalitat de
Catalunya.

La segunda sesion “ De la investigacion al paciente: inmersion en los conflictos
éticos” hace una mirada traslacional desde la investigacion basica pasando por la
investigacion clinica, hasta llegar al paciente y los debates éticos que éstas nuevas
lineas de investigacion, como la medicina personalizada o la terapia con células
embrionarias, presentan tanto a profesionales de la salud como el dia a dia de las
familias que viven de cerca la realidad de las enfermedades minoritarias.

Se clausurd la jornada con la entrega de los reconocimientos por su labor en
investigacion a la Dra Montserrat Mila , Dr Jaume coll y a la Fundacio La Marat6 de
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14. Concierto a favor de ANSEDH. EI culto a la Virgen a través
de la musica medieval.

EL CULTO A LA VIRGEN A TRAVES 4
DE LA MUSICA MEDIEVAL
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, ; tuvo lugar un evento solidario a favor de
Concierto a favor s ANSEDH gracias a Schola Antiqua bajo

i ANSECS : el marco incomparable de la Iglesia de

&

Nuestra Sefiora de Monserrat
(Benedictinos) en Madrid.

NAS
ala

Y

29 de febrero
S 2020 a las 20:45 h.

‘ n
| i
|

1 ig]él deNUeStrS Senord
de Monserrat en Madrid

i
v £ Ehlers Darlos * p
H . :
L FNSEDH o .

C.IF. G 73750218 Asociacion Nacional del Sindrome de Ehlers-Danlos, Hiperlaxitud y Colagenopatiasc/ Numancia 8,

30565 - Las Torres de Cotillas — Murcia
Pagina 21



