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Inauguracion del Instituto de
Investigacion en
Enfermedades Raras

El pasado 28 de enero la Ministra
de Sanidad inaugurd el Instituto de
Investigacion en Enfermedades Ra-
ras, situado dentro del Instituto Na-
cional de Salud Carlos Ill en Ma-
drid.

Después de recorrer las instalacio-
nes, Ana Pastor dirigié unas pala-
bras a las autoridades competentes
y a los asistentes al acto, entre los
cuales figuraban representantes del
las asociaciones de pacientes de en-
fermedades raras. En su discurso la
Ministra mostré su apoyo a estar
organizaciones y alabo la labor rea-
lizada por la Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras FEDER en
favor de estos afectados.

En este instituto se llevaran a cabo
proyectos de informacién, forma-

En el Centro, Ana Pastor, Ministra de Sanidad

cion, coordinacion de las redes de
investigacion sobre estas patolo-
gias y proyectos sociosanitarios, en
colaboraciéon con el IMSERSO. La
FEDER estara presente en dos de
sus comités: el de ética y el de aso-
ciaciones y contara con un despa-
cho en este organismo.



Actividades junto con FEDER y EURODIS

Primer Encuentro Andaluz de Familiares y
Afectados por Enfermedades Raras

Isabel Campos

Los pasados dias 31 de octubre
y 1 de noviembre de 2003 se
celebro el Primer Encuentro An-
daluz de Familiares y Afectados
por Enfermedades Raras. El
primer dia los asistentes al En-
cuentro pudieron asistir a diver-
sas mesas redondas en las que
participaron profesionales de la
salud, se presento la Red Epi-
demoilégica del Programa de
Investigacién en ER, y se expu-
sieron las necesidades de los

pacientes e investigadores.

El segundo dia, tuvieron lugar
los talleres de los profesionales
de FEDER, en los que trataron
temas como atencién psicolégi-
ca y social.
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Imagen del Encuentro

Se celebro el Congreso

Europeo de

Enfermedades Raras en Paris

José Luis Plaza, delegado
FEDER-Madrid

El Congreso Europeo de Enferme-
dades Raras se celebro en el Cen-
tro de Conferencias GENOPOLE
de la ciudad de Evry, lugar, emble-
matico, de encuentro entre afecta-
dos de E.R., familias, investigado-
res y universitarios, los dias 16 y 17
de octubre de 2003.

El objetivo primordial del congreso
era, como demanda de la voluntad

de las asociaciones de pacientes
de E.R., el tratar la probleméatica de
las Enfermedades Raras desde
una Optica global. EI Congreso,
"per se", denota la emergencia de
un fuerte movimiento de afectados
y familias, que se agrupan a través
de toda Europa en el seno de aso-
ciaciones de afectados y estas, a
su vez, en federaciones nacionales.
El contenido de todas las conferen-
cias relacionadas se puede obtener
en los idiomas inglés y francés en
http://www.rare-paris-2003.org



Actividades junto con FEDER y EURODIS

Il Congreso Internacional de Medicamentos
Huérfanos y Enfermedades Raras

Vanesa Pizarro

Los proximos dias 18 al
21 de febrero tendra lu-
gar en Sevilla el Il Con-
greso Internacional de
Medicamentos Huér-
fanos y Enfermedades
Raras. Organizado por
FEDER y el Colegio de
Farmacéuticos de Se-
villa, en él participaran
eminentes expertos de
la medicina, farmacia y
servicios sociales y un
elenco de profesiona-
les que trataran de los
ultimos avances en
temas de Enfermeda-
des Raras y Medica-
mentos Huérfanos. Lo
que se pretende con

este Il Congreso es
presentar los logros
obtenidos en el ambito
gue nos ocupa y conti-
nuar fomentando el im-
pulso de medidas que
contribuyan a una me-
jora del acceso a los
medicamentos de es-
tos enfermos y que ga-
ranticen el derecho a la
salud que tenemos to-
dos lo ciudadanos.

El programa del Con-
greso da cuenta de la
multitud de temas que
se trataran en la dife-
rentes mesas redon-
das y ponencias. Las
acciones de la Union
Europea sobre enfe-
medades raras, aspec-
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tos de bioética, trata-
mientos, asi como las
necesidades de los
pacientes seran abor-
dadas a lo largo de
estos dias.

Delegaciones

Co.

*La Delegacion de Murcia
realiz6 una Comida Benéfica
en el mes de octubre a be-
neficio de la Asociacion. Fue
una actividad que cont6 con
una gran afluencia de publi-




Noticias cientificas

Estudios epidemioldgicos en Aniridia

En algunos paises se han realizado
estudios epidemiologicos sobre la
incidencia de esta enfermedad en
la poblacion. En concreto en Dina-
marca, donde se han registrado 147
casos de niflos nacidos con aniridia
desde 1920 hasta 1996 de un total
de 5.695.666 nacimientos durante
estos 80 afos.

De 136 pacientes con aniridia que
figuraban en el Registro Danés de
Céancer entre 1943 y 1996, dos te-
nian Tumor de Wilms, ambos con
aniridia esporadica. Dentro del
grupo con aniridia, también se estu-
di6 la incidencia de las alteraciones
asociadas como son el nistagmus y
las cataratas, aparte de valorar su
agudeza visual.

En Espafa, la Dra. Martinez-Frias
del Centro de Investigacién de Mal-
formaciones Congénitas CIAC, an-
tiguo ECEMC, envio a la Asociacion
Espafiola de Aniridia un informe, de
acuerdo con los datos que tenia en

1997, sobre la incidencia de la Ani-
ridia en Espafia:

*Periodo: Abrir 1996-Septiembre de
1997.

*Total nifios nacidos vivos estudia-
dos: 1.455.405.

*Nifos nacidos con Aniridia: 5.
*Incidencia: 0,03 nifios con Aniridia
por cada 10.000 nacidos vivos.
Este centro tiene convenio con di-
ferentes hospitales espafioles que
le ofrecen datos de recién nacidos.
La razon por la cual esta incidencia
es mucho mas baja que en otros
paises puede ser porque este estu-
dio esta basado en datos proceden-
tes de neonatos y la Aniridia no es
diagnosticada durante el periodo de
estancia en el hospital del post-par-
to. La mayoria de las veces es diag-
nosticada en las posteriores visitas
al pediatra o al oftalmélogo, pasa-
das unas semanas. Por eso los da-
tos que resultan de este estudio no
son reales.

Epidemiologia Aniridia en Dinamarca
(1920-1996)
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Noticias cientificas

Estudio del 0jo seco en pacientes con Aniridia
congeénita mediante citologia de imporesion

Los objetivos del estudio realizado
por los doctores Rivas y Murube
son evaluar la sequedad ocular en
pacientes con aniridia congénita an-
tes y después de la reconstruccion
de la superficie ocular a largo plazo
sometidos a un tratamiento médico,
a un trasplante limbal o a un im-
plante de membrana amniética.

Los resultados fueron que el epitelio
corneal y conjuntival de todos los
pacientes mejoro con el tratamiento
meédico de lagrimas artificiales. Los
pacientes que no utilizaron lagrimas
artificiales presentaron peor estado
del epitelio de la superficie ocular. El
trasplante de limbo después de 12

meses mostré una recuperacion
corneal significativa de, al menos,
dos grados de metaplasia esca-
mosa respecto a antes de la cirugia.
El efecto clinico del implante de
membrana amnidtica empezd a
notarse a los 2 meses de la inter-
vencion quirdrgica y al cabo de 6
meses hubo una mejoria significati-
va en los signos y sintomas clinicos
con la aparicion de células epite-
liales corneales practicamente nor-
males junto a otras aun alteradas.

Puedes leer este estudio en
http://www.oftalmo.com/seo/2003/1
1nov03/08.htm.

Pagina Web

Delegaciones

Hemos actualizado nues-
tra pagina web (www.anir-
dia.com) incorporando
nuevos contenidos e ima-
genes, ampliando sec-
ciones, ademas de un foro
donde poder intercambiar
Impresiones con otros
afectados. Os animamos a
que visitéis la pagina y
participéis en el foro.

*La Delegacion de Cantabria ha puesto
en marcha una colaboracion con la Clinica
Cotero (Dic. 03-Mayo 04) para la informa-
cion de la Aniridia mediante la difusion de
las publicaciones con las que cuenta la
Asociacion.

*La representante de la Delegacion de
Cordoba asistio al Encuentro Andaluz de
Enfermedades Raras que tuvo lugar en
Sevilla los dias 31 de octubre y 1 de
noviembre.

*La Delegacion de Valencia ha estado
realizando los tramites para la apertura
legal de la misma.




Noticias soclales

El Gobierno aprueba
la jubilacidn anticipa-
da de las personas

con discapacidad.

El Consejo de Ministros aprobd en
diciembre un real decreto por el
gue se reduce de la edad de jubi-
lacion a favor de los trabajadores
gue acrediten un grado de minus-
valia igual o superior al 65%, pudi-
endo adelantar significativamente
la edad de acceso a la pension de
jubilacion sin reduccion a la pen-
sion, ya que el periodo de adelanto
se computa como cotizado en la
Seguridad Social.

De esta manera, un trabajador dis-
capacitado, con un grado de mi-
nusvalia del 65%, que haya cotiza-
do a la Seguridad Social 20 afios,
podra jubilarse a los 60 afios de
edad y se le computaran como coti-
zados 25 afios. Si, ademas de te-
ner es grado de minusvalia recono-
cida, necesita la ayuda de otra per-
sona para realizar los actos esen-
ciales de la vida diaria, con esos 20
afos cotizado podria jubilarse a los
55 afios y se computarian como
cotizados 30 afios.

Ademas, el tiempo en que se
reduzca la edad de jubilacion se
considera como cotizado a efectos
del calculo de la pension, siempre y
cuando se haya cotizado al menos
el periodo exigido de 15 afios para
percibir una pension de jubilacion.

La CAM abre un nuevo
servicio de
aparcamientos para

dicapacitados

Con el objeto de facilitar los des-
plazamientos a las personas dis-
capacitadas, la Consejeria de
Transportes e Infraestructuras ha
puesto en funcionamiento las nue-
vas tarjetas de aparcamiento, adap-
tadas al modelo recomendado por la
Unidon Europea. Entre las ventajas
de este nuevo sistema destaca la
posibilidad de utilizar tarjetas en
toda la geografia nacional, ya que
hasta el momento de su validez, se
limitaba al ambito local.

La Unién Europea adapta su
web sobre derecho comuni-
tario a las necesidades de
las personas ciegas

La Union Europea ha adaptado to-
dos los contenidos de su portal de
internet (www.europea.eu.int/eur-
lex) sobre derecho comunitario a
las necesidades de las personas
con discapacidad visual. A través
de es-te portal se puede acceder a
todos los temas relacionados con el
Derecho Comunitario en los 11 idio-
mas oficiales de la Unién Europea.




Noticias soclales

"Tiflolibros", la primera biliote-

cavirtual para ciegos

Pablo Lecuona, un joven estu-
diante ciego de Comunicacion
Social de la Universidad de
Buenos Aires, es uno de los
creadores de "Tiflolibros", la pri-
mera biblioteca virtual para per-
sonas ciegas de habla hispana.
Su intencion es que las per-
sonas ciegas tengan las mis-
mas oportunidades de acceso
a la lectura que el resto de
estudiantes.

"Tiflolibros" (www.tifloli-
bros.com.ar) cuenta en la actu-
alidad con mas de 7.200 volu-
menes.

Nueva guia de Telefonica para
discapacitados

Se trata de la 22 edicion y en
ella se incluye un CD-ROM
accesible para todos los usua-
ros que cuenta con programas
informaticos de reconocimiento
de voz y dictado, manejo de te-
lefonos moviles mediante la
VOZ 0 navegacion accesible por
Internet.

Exito de una pagina web
escocesa dedicada a ninos y
jovenes con discapacidad
visual

En solo 18 meses la pagina ha
recibido cerca de 63.000 visitas
y ha permitido descargar mas
de 22.000 documentos con

ayuda y asesoramiento para
los padres. Fue creada a fi-
nales de 1999 con dos fines
principales: ser una fuente de
informacioén adecuada para ni-
nos discapacitados visuales y
ofrecer apoyo personalizado a
cada uno de ellos.

Falta de Trabajo para dis-
capacitados.

Unos 386 millones de personas con
discapacidad estan sin trabajo en
todo el mundo por culpa de los pre-
juicios que hacen que los empre-
sarios no contraten a personas con
alguna minusvalia. Asi lo pone de
manifiesto un informe de la ONU.
En su informe, esta organizacion
explica que la mayoria de las per-
sonas con discapacidad que quie-
ren y pueden trabajar estén desem-
pleadas, en una proporcion que lle-
ga a superar el 80% en algunos
paises.

Investigacion del Defensor

del Pueblo Europeo

El Defensor del Pueblo Europeo
abre una investigacion sobre la ac-
tuacion de la Comision del Afio Eu-
ropeo de la Discapacidad.

El objetivo es verificar si las accio-
nes emprendidas por la Comision
Europea ha conseguido controlar
gue las personas con discapacidad
no sean objeto de actos discrimina-
torios.




CORRESPONDENCIA

Queridos amigos:

Muchos me conocéis, pero si hay algin socio nuevo me indentifico: me
llamo Inma, estoy afectada y tengo dos hijos con aniridia de 16 y 18 afos.
Desde nifios los padres deben de estar al pie del caion, pero viene la ado-
lescencia y todo se complica mas aun. Paso a contaros:

Mi hijo Juan queria ser policia desde pequerio y cuando cumplié los 16
estaba decidido a preparase las convocatorias. Le expliqué que con su
problema visual no podia ser policia. Su reaccion fue espantosa pues no
aceptaba lo que le pasaba, mando al carajo los estudios, me decia que él
no servia mas que para vender los cupones y llorando me preguntaba
¢,por qué me pasa esto a mi, por qué me trata la vida asi?

Yo estaba a punto de derrumbarme, jqué le podia contestar yo que tan-
tas veces me hice esa pregunta! Me contuve y, como pude, le dije que no
habia otra forma que aceptar, que podia hacer mas cosas, pero policia
no. Me meti en el cuarto a llorar y en cierto modo me echaba yo la culpa
de lo que le pasaba a él; el no poder darle lo que tanto anhelaba: ser po-
licia.

Aunque en el fondo de mi corazén sabia que nadie tiene la culpa de nada,
al siguiente dia me levanté, me puse la armadura para seguir la lucha.
Vendié cupones en verano, se hizo voluntario de la Cruz Roja y lo ma-
triculé en transporte sanitario que era lo que a él podia gustarle. Com-
prendio que no le gusta vender el cupdn y ahora tiene 18 afos, esta ha-
ciendo Auxiliar de Enfermeria y esta muy contento e integrado. El pro-
Ximo escaldn es gue encuentre ese puesto de trabajo.

Con esto, queridos padres, os quiero decir que nunca os echeis la culpa
porque es algo que nadie ha buscado y que siempre vuestros hijos os en-
cuentren firmes, enteros, decididos, qué vamos a querer nosotros sino lo
mejor para ellos. Esto no significa que en cualquier momento seamos deé-
biles, pero recordar que al dia siguiente hay que volver a ponerse la arma-
dura.

Un abrazo muy fuerte para todos. Inmaculada

Subvenciones

Fundacion Telefonica: ha concedido 4 lineas ADSL durante 1 afio asi
como 4 aparatos teléfonoffax.

Fundacion La Caixa: una partida para la realizacion de 2 Encuentros.
1y 2 de Mayo de 2004, Valencia 30y 31 de Ociubre de 2004, Cordoba

8




