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Enfermedades Raras:

cAlguien nos oye?

I movimiento asociativo po-
sibilita el intercambio de in-
formacion y experiencias au-
nando bajo un mismo para-
guas a personas con un ob-
jetivo idéntico. En el colectivo de las en-
fermedades raras (EERR) es esencial.
Las asociaciones de pacientes consi-
guen que las personas que padecen una
misma patologia compartan vivencias
y trabajen para conseguir mejoras en
su atencion médica, y aproximan su rea-
lidad al resto de la ciudadania incluyen-
do, nuestra administracion. ¢Por qué
surge esta necesidad de asociarse?

En la Comunidad Europea, las EERR
se definen con una prevalencia inferior
a 5 casos por cada 10.000 personas. Esto
significa que aproximadamente en Eu-
ropa hay 30 millones, en Espaia 3 mi-
llones y en la Comunitat Valenciana
300.000 personas que padecen una en-
fermedad rara. La mayoria se enfrentan
al reto de vivir con un trastorno poco co-
nocido y para el que hay pocos recursos
meédicos.

La préactica totalidad de EERR son ge-
néticas y, por tanto, hereditarias. En la
base de datos OMIM («Online Mendelian
Inheritance in Men»), un catalogo de ge-
nes humanos y enfermedades monoge-
néticas, se recogen actualmente 6.545
fenotipos clinicos distintos. Es decir,
mas de seis mil deficiencias causadas
por un gen defectuoso que porta una o
mas mutaciones deletéreas. Cada dia se
describen nuevos casos y es imposible
estimar cudl podria ser el numero real
de EERR.

El numero de pacientes de cada una
de estas entidades clinicas es muy bajo.
Por ej. la enfermedad de Wilson tiene
una prevalencia de 1/30.000 habitantes
con una frecuencia de portadores/as de
1/90. Siendo una enfermedad rara, es
relativamente frecuente. Sin embargo,
lo mds habitual es que las prevalencias

de las EERR sean mucho mas bajas. Asi,
la ataxia de Friedreich y el sindrome de
Hutchinson-Gilford (progeria) cursan
con una prevalencia de 1-9/100.000 in-
dividuos y menor de 1/1.000.000, res-
pectivamente.

La empresa farmacéutica no esta in-
teresada en la produccion de farmacos
dirigidos a EERR; no es rentable. Pero,
las EERR estan causadas por el mal fun-
cionamiento de un tnico gen y conse-
cuentemente, lograr una terapia racio-
nal debiera ser més sencillo. Se estima
que solo el 5% de las EERR cuentan con
un tratamiento especifico. Se han desa-
rrollado iniciativas para la busqueda de
soluciones basadas en edicion genémi-
ca cuyo fin es corregir el defecto gené-
tico. En pacientes con anemia de Fan-
coni, la autotransfusion de células ma-
dre hematopoyéticas con la mutacién
genética corregida facilita el aumento
progresivo de las células sin mutacién
en un numero notable de casos. La te-
rapia génica es una aproximacion pro-
metedora para los/as pacientes con
EERR, si bien conlleva un alto coste eco-
ndémico.

Los medicamentos huérfanos son
aquéllos que tratan trastornos tan poco
frecuentes que los fabricantes no estan
dispuestos a su comer-
cializacion en las con-
diciones habituales del

Solo con la complicidad

toda la ciudadania, independientemen-
te de la frecuencia de la patologia que
sufran.

Las asociaciones de pacientes reali-
zan un trabajo extraordinario para vi-
sibilizar las EERR. Su labor de sensibi-
lizacién a nivel social y politico es fun-
damental. Cada vez sabemos mas sobre
la realidad médica y social de las EERR,
lo que favorece que se destinen mads re-
cursos a la investigacion de éstas y a la
mejora de la atencién médica, y con ello,
repercuta favorablemente en la calidad
de vida de las personas afectadas y sus
familiares.

Igualmente, investigadores/as impul-
san jornadas de concienciacion y de
acercamiento de los estudios cientifi-
cos a la ciudadania. Sélo logrando la
complicidad de todos y todas consegui-
remos normalizar socialmente las EERR
para alcanzar cierta equidad con las do-
lencias comunes como el cancer o la dia-
betes. Estas suelen celebrarse en cen-
tros de investigacion, campus universi-
tarios y hospitales, alrededor del 29 de
febrero (o en su defecto el 28), dia inter-
nacional de las EERR.

Enla IX Edicién de la Jornada Nacio-
nal de Investigadoras en Enfermedades
Raras que tuvo lugar el 10 de febrero en
el Centro de Investiga-
cién Principe Felipe de
Valencia, en el turno

mercado. El proceso de de preguntas, una mu-
investigacion para el detodasy tOdOS_ jer de entre el publico
desarrollo de un farma- lograremos normalizar comento, que quienes
co exige tiempo y dine- la realidad social de las estdbamos alli, ya sa-
ro, y en general, esta in- enfermedades raras biamos de la realidad

version para una enfer-
medad minoritaria no
suele ser recuperable.
Sin embargo, es imprescindible finan-
ciar la investigacién que conduzca al de-
sarrollo de tratamientos porque el de-
recho a la salud es un principio funda-
mental que debiera ser garantizado a

de las EERR y sus ne-

cesidades y dificulta-

des, pero que este
mensaje tenia que llegar a la clase po-
litica. La realidad es que, en ese momen-
to, no habia nadie de nuestra adminis-
tracién en la sala. Seguiremos insistien-
do.
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ESPADAS
FERRAN BELDA

Badenasy el
pirata calpino

Meses antes que Milei,
grabd un video con un
martillo neumatico

ox ha dejado a su portavoz en el
v Ayuntamiento de Valencia en el

limbo, la alcaldesa ha aprovecha-
do la ocasion para quitarselo de encima y
la oposicion lo ha machacado porque esta
para eso. Pero yo pediria a mis colegas, si no
es mucho pedir, que no se ensanasen con
él, en la medida de lo posible, toda vez que
JM Badenas es un personaje fuera de lo co-
mun. Un hombre sin par. Ely el pirata in-
formatico calpino que se infiltré semanas
atras en los servidores de la OTAN y del
Ejército de los EE.UU. son los tnicos valen-
cianos que han logrado hacer algo real-
mente extraordinario en el ultimo lustro.
El primer politico de ambos hemisferios
en servirse de un instrumento contunden-
te para expresar cudl era su programa de
gobierno fue Badenas, no Milei. La cuna
propagandjistica en la que el candidato mu-
nicipal de Vox aparecia con un martillo
neumatico en mitad de Antic Regne se pu-
blico el 13-04-2023, cinco meses antes de
que Milei blandiera una motosierra en un
mitin celebrado el 12-09-2023. Que el vi-
deo de Vox no diera luego la vuelta al mun-
do, como la dio varias veces la escena en
que Milei le regala una motosierra a Musk,
ya no fue culpa suya. El mérito de introdu-
cir simbodlicamente herramientas de des-
truccion en la politica no se le puede rega-
tear. Maxime cuando no es el inico techo
que ha roto Badenas en su corta carrera
publica. Nunca antes ni después de las re-
vueltas estudiantiles de los afios 70 se ha-
bia oido a un partidario del palo y tente tie-
so prescribir la fornicacion. Y él 1o hizo con
toda naturalidad. Animo a los asistentes a
una de sus charlas a copular como cone-
jos. Pero no para crecer y multiplicarse,
como marca imperativamente Dios en el
Génesis; ni para evitar diluirse como pue-
blo, como propugnaba otro nacionalista,
Pujol —tarea que ahora desempenaran los
Mossos—, sino por puro placer. Por lo mis-
mo que se recomendaba a sus prosélitos
la secta que operaba en un chalet de la Po-
bla Tornesa antes de ser desarticulada. Ba-
denas ha sido tan avanzado a los de su es-
pecie que habria que remontarse al, segin
el profesor Virgilio Tortosa, protofascista,
seudofascista, filofascista o pionero del fas-
cismo JM? Albifiana para encontrar a otro
politico valenciano tan innovador. No se-
ria justo, por tanto, que se le perdonase que
ejerciera de punta de lanza consistorial de
uno de los despachos que aspiran a que-
darse con el Valencia CF de baratillo y, sin
embargo, se le sacrificase por un quitame
all4 una adjudicacién cuestionable y un in-
tento no menos rompedor de dotarse de
una red de espionaje municipal. Bastante
castigo tiene con saber que sus aportacio-
nes no no figuraran jamas en la ‘Historia
de las ideas politicas’ de Touchard.



