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Esther Vicente y José Maria Casado, hablan a los alumnos en el aula 216 del Au
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Ponerle nombre a

tu enfermedad

LA UPNA CELEBRA UN CONGRESO PARA ABORDAR LAS
ENFERMEDADES RARAS EN LA CELEBRACION DE SU DIAMUNDIAL

« Un reportaje de Pablo Aduriz @ Fotografia Oskar Montero

a diferencia entre vivir con
I una enfermedad con nom-
bre, una etiqueta que englo-
ba ciertos sintomas, y vivir con una
enfermedad adn no diagnosticada
tiene serias consecuencias, pues
para aplicar tratamientos adecua-
dos es necesario saber cual es la
dolencia. Por desgracia, en el caso
de las enfermedades raras, de
media se tarda en dar un diagnos-
tico “entre cuatro y cinco afos”,
sefnalo ayer Esther Vicente Cembo-
rain, profesora de la UPNA y técni-
ca del Registro poblacional de
Enfermedades Raras de Navarra,
Para conmemorar el Dia Mundial
de las Enfermedades Raras, la
Facultad de Ciencias de la Salud de
la Universidad Puablica de Navarra
(UPNA) organizé ayer una jornada
sobre las necesidades de las per-
sonas afectadas y la importancia de
su atencion psicoldgica, desde un
abordaje multidisciplinar.
Las enfermedades raras son aque-
Ilas que solo padecen cinco personas
por cada 100,000 habitantes, es decir,

no hay un rasgo inmunoldgico comun
que las permita englobar dentro de
esta categoria. Como observo José
Javier Lopez Goni, vicedecano de la
Facultad de Ciencias de la Salud. “son
enfermedades muy heterogéneas.
Cada enfermedad tiene unos sinto-
mas muy diferentes a las demas”, sin
embargo, “todas comparten una sin-
tomatologia psicologica importante”,
los problemas psicologicos derivados
de padecer una enfermedad rara son
muy comunes, incluso entre los fami-
liares de un enfermo.

En este sentido, Patricia Diez
Lecumberri, psicologa del centro
Empsana, presenté ayer cuatro nive-
les de intervencion que tienen como
objetivo “amortiguar el impacto emo-
cional y acompanar en la gestion per-
sonal, prevenir la psicopatologia y
mantener la autonomia y comunica-
cion”, entre otros aspectos. Asi, las
principales estrategias de interven-
cién consistieron en establecer una
relacién terapéutica, recoger infor-
macién y explorar los recursos y
necesidades existentes.

DIACULTADES |as principales dificul-
tades a las que se enfrenta un pacien-
te con una enfermedad rara, obvian-
do las dolencias de la propia enfer-
medad, son “la falta de informacion
e investigacion, procesos de diagnds-
tico complejo, escasez o inexistencia
de tratamientos adecuados o la falta
de reconocimiento social”, destaco
Diez. No obstante, esta problemaiti-
ca puede variar dependiendo de si
hay un diagndstico claro o no, es
decir, si la enfermedad tiene nombre.

Tener un diagnostico permite
“tener ajustes psicologicos, calidad
vital, activar recursos personalesy
familiares de adaptacién” y, sobre
todo, “obtener informacién sobre los
sintomas, con cuidados y tratamien-
tos posibles”, explicé Diez. Asi, con-
vivir con una dolencia sin nombre
deriva en cuidados inadecuados y en
mayores trastornos de ansiedad o
depresion. El conocimiento y estig-
matizacién de la enfermedad se con-
vierte asi en un factor que determi-
na la intensidad del “impacto” al
conocer tu condicioén,

sk (atiotasin STEAON
oo szohliow (s

lario del Campus de la Arrosadia, de la UPNA.

UN DIAGNOSTICO COMPLEJO José
Maria Casado Aguilera, socio funda-
dor y asesor de Gerna, relaté ayer la
historia de su diagndstico, pues a
pesar de que esta asentada la idea de
que las enfermedades raras se descu-
brenal nacer o en la infancia, “solo un
5% de las personas con enfermedad
rara fueron diagnosticados al nacer,
y solo otro 20% se descubre en la
infancia”, afirmé Casado.

En su caso personal, como descri-
bid, hasta los 30 afios tenia una
visidn relativamente normal, "o eso
pensaba”. Pero un dia se tropezd
con un arbol en la calle, “pero eran
las ocho de la mafiana y estaba dor-
mido, asi que no le presté aten-
cién”, y en otra ocasion fue una
sefial de trafico, “pero habia teni-
do una mala noche e iba con pri-
sas”. Asi, “le fui buscando excusas
a todo, hasta que un dia terminé
yendo al médico”.

A Casado le realizaron una prue-
ba para determinar el grado de su
visién y “el doctor me dijo que me
iba a quedar ciego. Que tenia una
enfermedad rara y que perderia la
visién”. £l tuvo un shock y lo Gni-
co que queria saber entonces era
cuando se quedaria ciego, pero la
respuesta del doctor fue “no sé”.

NO ES TAN EXTRANO Por tanto, aun-
que se traten de enfermedades de
baja prevalencia, es decir, de una
reducida proporcién entre pacien-
tes y la poblacién general, como
sentencio Vicente, “hay mas de
7.000 enfermedades raras diagnos-
ticadas. Ademas, por probabilida-
des, es mas sencillo sufrir una
enfermedad rara que ganar el gor-
do en la loteria de Navidad”, e
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“Una enfermedad rara
tarda en diagnosticarse,
de media, entre cuatroy
cinco afios”

ESTHER VICENTE CEMBORAIN
Profesora de la UPNA
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“Los pacientes de estas
enfermedades suelen
compartir unrasgo
psicolégico parecido”

JAVIER LOPEZ GONI
Vicedecano de la facultad
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“Tener un diagnéstico
permite tener ajustes
psicoldgicos, calidad de
vida y activar recursos”

PATRICIA DIEZ LECUMBERRI
Psic6loga del centro Empsana
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“Le fuibuscando

excusas a todo lo que me
pasaba, hasta que un dia
tuve que ir al médico”

JOSEMARIA CASADO AGUILERA
Socio fundador y asesor de Gerna

® Tipologia. El 80% de las
enfermedades raras son de
caracter genético y, por otro
lado, el 65% son graves e inca-
pacitantes.

® Origen del dia mundial. Debi-
do a la “extrafia” condicién de
esfas enfermedades, se decidio
en 2008 celebrar un dia con el
objetivo de concienciar a la
poblacién sobre estas afeccio-
nes, el 29 de febrero, el dia mas
“raro” del afio. Sin embargo,
debido a gue celebrar una vez
cada cuatro afios este dia pare-
cié no ser suficiente, decidieron
recordar estas enfermedades el
28 de febrero.

AFECTADOS

VICENTE “EL 6,2% DE LA
POBLACION SUFRE UNA
ENFERMEDAD RARA”
Aunque se trata de una estima-
cidn que muchos estan cuestio-
nando, se calcula que cerca del
6,2% de la poblacidn sufre una
enfermedad rara.

DIAGNOSTICO

15%

El 15% del total de enfermeda-
des raras no tiene diagndstico
todavia, es decir, no tiene un
nombre que agrupe los sinfo-
mas que produce.




