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ace 47 ainos no habia nada.
o existia la ictiosis.
i tan siquiera para muchos
dermatodlogos ni médicos.

oy, existen cerca de 85 socios afectados y otro

tanto igual, que aunque no lo sean, estan ahi,
junto a nosotros. Son unas 160-180 personas con
nombre y apellidos; ya no somos una simple estadistica
“DESCONOCIDA”. Y lo escribo con MAYUSCULAS,
porque ya no somos tan desconocidos.

racias a los nuevos avances, existen mejores

cremas, mejores medicamentos,
informacion, dermatdlogos que ya conocen de nuestra
existencia, y otros que se estan embarcando en estudios
sobre la misma, como el que se acaba de iniciar para
investigar la prevalencia de la ictiosis en Espafa, y en los
que ha colaborado la Asociacién Espafiola de Ictiosis,
ASIC. Si; nosotros mismos, todos vosotros.

racias a la informacién que tenemos en la

Asociacién, se han podido cruzar datos de
afectados para tener un panorama mas real sobre la
ictiosis en Espafia. 4y que podra salir de ahi? El tiempo
lo dira, pero es un nuevo pasito.

mas

oy en dia, conozco un monton de afectados, y
esto ha hecho que cambie mi percepciéon de la
vida y de la enfermedad, pues como dije en multiples
ocasiones, YA NO ESTOY SOLO, porque junto a todos
estos afectados, también esta ASIC.
SIC, sera grande en cuanto los socios nos
impliquemos en ella, y cuantos mas seamos, mas
grande sera, y mas actuaciones podran llevarse a cabo.
odos tienen cabida en ella, y hay muchisimas
cosas por hacer. Desde esta nueva revista, os
invito a que trabajéis en los proyectos ya existentes y en
los que se pueden crear. Y no hay problema en que cada
uno intente llevar a cabo el que crea mas conveniente.
Manos a la obra.
uizas este 10° Aniversario, sea el despegue
definitivo de ASIC.
ue no se quede so6lo como una continuacion de lo
que ya hay.

GRACIAS A ASIC.

Y SOBRE TODO,

GRACIAS A TODOS VOSOTROS.
VOSOTROS SOIS LA ESENCIA DE ASIC,
SU MOTIVO DE EXISTIR.

JOSE A. LUJAN NAVARRO
PRESIDENTE ASIC Abril 2011




Las normas de actuacion de la revista
ﬂ ICTIOSIS estan de acuerdo con los principios

y objetivos de la ASIC que se encuentran
regidos en los estatutos.

El objetivo primordial y Ultimo de la revista ICTIOSIS es

2.- Noticias Breves

promover y/o contribuir al incremento de la calidad de
vida de las personas con ictiosis en Espafia.
La revista ICTIOSIS es una publicacién de ASIC con
las siguientes funciones:

Suministrar informacién veraz y actual sobre la ictiosis.
Ayudar a los afectados de ictiosis para que sean
autosuficientes en el manejo de su enfermedad dia a

dia.

Ayudar a las personas con ictiosis, educadores y

e E C C

1.- Portada: ASIC cumple 10 afios. Carta del Presidente

I © N E §

3.- Correspondencia// La Ictiosis en los medios
4.- Correspondencia: Carta de la Psicéloga Gabriela Pérez
5.- Conversaciones con el dermatdlogo: Dra Hernandez

miembros de la ASIC sobre todas las actividades de la

ASIC encaminadas a mejorar la calidad de vida de las

personas con ictiosis en Espania.

6.- Estudio Dra Angela Herndndez
7.- Dossier sobre la Encuesta de ASIC
11- Otros: Reflexiones de la Psicéloga Gabriela Pérez

12: Dia Mundial de las Enfermedades Raras

La revista se editara con una periodicidad anual
y en cada numero constara la tirada.

ASIC no se responsabiliza de las opiniones
vertidas en los trabajos firmados ni comparte

necesariamente la opinion de los autores.

Algunas de las imagenes que ilustran los
articulos han sido extraidas de diferentes

paginas de internet.

13.- Memoria del Congreso de Enfermedades Raras
14.- Curiosidades sobre la Ictiosis: El Hombre pez.
15.- III Encuentro de Afectados en Jaraba y otros eventos

16.- VIII Jornadas para afectados de Ictiosis 2010.

NOTICIAS BREVES)

\Esté

hacer wuna

previsto

8 desde el
Centro de

dermatologicos

Farmaceuticos sin Fronteras
(FSF) a ASIC de productos

para las

proximas Jornadas del 10 al 12
de Junio en Madrid.

Referencia de Enfermedades
Raras de Burgos (CREER)
donacion  de

Esperamos poder entregarlas
en dichas jormadas.

El Doctor de
Lucas del Hospital
Infantil La Paz de
Madrid sigue el
mismo camino que
la Dra. Hemandez
(ver articulo sobre la
Dra Hemandez en
el interior), esta
dispuesto a
ayudamos en todo
lo que esté en su
mano, a nivel
colaboracion  de
laboratorios

realizacion “
d e
conferencias
respecto a la
Ictiosis, crear

una Unidad

d e
Genodermatosis y
Unidad de
Referencia de la
Ictiosis...

De momento

estamos a la espera
de la subvencion
del Fondo Europeo,

pero si no se la
concedieran
finalmente (hay
que tener en
cuenta que no
es el mejor
momento
economicamente
hablando) creo que
debieramos buscar
otros caminos
desde la ASIC, para
conseguir  estos
proyectos.

Caja Burgos-
Banca Civica
en el proyecto
de la Obra
Social de
dicha entidad
"Tu eliges, tu

nos han

decides",
concedido una subvencidon
del ano 2010 de un poco
menos de 600 euros.

ﬂ ASIC TE NECESITA

ASIC necesita _personas que
ayuden v apoyen a la Asociacién;

Desde

ho

Gabriela Pérez esta
colab_oraljdo con la
Asociacion desde

hace ya varios
anos, teniendo
contacto con

diferentes socios.,
la Asociacion

queremos recordaros que
or hoy, es un servicio

que prestamos a los socios y
colaboradores y que es
totalmente gratuito.

Por ello, todo el que quiera
ponerse en contacto con ella
debera llamarle al tfno 966
105686 6 676 926 116 o por
e - m a i | :
gabrielacperez@hotmail.com

la Junta Directiva y la trabajadora
social no pueden con todo”.

En este “X Aniversario”, queremos
cambiar la forma de trabajar y que
haya més gente implicada. En
breve creando
proyectos y propuestas para que 0
decidas en cudl quieres ayudar.

La coordinadora serd Inma
Navarrete. Tf: 685 833 405 vy e-
mail: inma_nava@hotmail.com.

Puedes proponer cualquier tema,
y junto con la directiva lo podrés
llevar a cabo.

“Animo y siempre adelante ”

iremos nuevos




e llamo Sara,
tengo 11 afos vy
vivo en Camarma de

engo ictiosis

lamelar.

ef el comentario de Dani, de 13 anos
(iiimuy bien dicho, Dani!!!).

ara mi esto no es ningin problema. Vivo

feliz y mi familia me quiere tal y como soy.
Cada dia me siento normal .Tengo amigos ,mi
familia...etc. No tengo problemas.

iMI GRAN DiA CON
ELLOS!

ueno, ésto comenzd etc...
cuando mi padre y mi
madre cogieron el G.P.S.
porque no sabiamos donde

vivia Carol (madre de Marc). _ graciosa!
toda la tarde jugando con ella.
i padre, mi madre, mi L .
hermano y Yo nos iarpb@n . fuimos a la
montamos en el coches vy t!r’ollna 9 bosque, 'y Tania
estuvimos como 30 minutos ta'mblen estUV|mo§ unos 5 Gracia
para encontrar la casa. A los 20 minutos en un concierto de Ayi. Barrera

minutos vinieron: Laia, Montse
y el padre de Laia.

usieron muchisimas cosas
para merendar: pastelitos,
bizcochos, cocacolas, zumos,

0 que me llamé la atencion
es la colchonetilla que tenia
Marc. Estuvimos

otal que lo pasamos genial.

a ictiosis s6lo es algo que me molesta un

poco. No me tengo que preocupar. Soy una
més en mi pueblo, en la playa, fuera de
Espaiia...en todas partes.

o soy diferente. Simplemente soy un poco
especial.

lgunos nifios se meten conmigo solo por
esto, &y qué? Paso de ellos, no saben lo que
es la ictiosis.

oy una chica normal. Mi madre me dijo que
leyera la revista (iUn besito mami!).

racias. Animo a los que tenemos ictiosis.
Sara Garcia

especialmente me acuerdo

del muy buen rato que pasé
con Carol; nos echemos unas
risas. Bueno Carol si ves este
articulo espero que te acuerdes
de que te reias tanto conmigo
porque es que yoO SOy muy
los tres casi

[FANICTIOSISRENREFOSEVIERI O SIDERCOM UNICACION

Informa: Inmaculada Navarrete. Trabajadora Social de ASIC:
El domingo 27 de febrero de 2011, el periddico
“El Lenvante” mercantil valenciano, haciéndose
eco del dia mundial de las enfermedades raras
ofrecia entre sus paginas relatos de personas que
padecian algtn tipo de enfermedad poco frecuente
y testimonios en los cuales reclamaban igualdad de
derechos entre comunidades y otras enfermedades
mas comunes, COmo por
ejemplo: un centro de

ICTI0515

fondos a la investigacion, accesibilidad a una
invalidez...

Fue Sebastian Gomez Soria, el que avisado por la
Trabajadora Social de ASIC y ésta, a su vez, por la
delegaciéon de la Comunidad Valenciana de
FEDER, quien tuvo la oportunidad de realizar una
entrevista para el citado periddico.

referencia en la comunidad
de Castellon, mas
informacion sobre este tipo
de enfermedades, que la
seguridad social cubriera
los gastos farmacéuticos,
que las administraciones
publicas destinaran mas

«Gasto 80 euros en tratamiento»

B Had ms nacer a Sehastidn Glenez he Gagnastianta e, Und enderme-
dad nue afecta a b pi DERsionanca BSCATAS, provecanda und gran [raguidad,
o5 (T, cjine plidle e ek (o0 S040 todarky, Sebastidn explo
s 100 St eck porgue ks cdlulas de la capa protectora d la priel mueren
nads mds nacen. Estos enfermos lienen, en ocaslones, verdaderss problemas
oivsu vida cotidiana, ya que o pueden bocar gran ndmend de materiales. hasta
] 3gua, por L3 sensanilicdad v (afios tue i BT, A Sus 37 s, Sebartnia ha
Rograddo patd dgancs SEEnos e b kT, racias al tratan wntace ur‘r:'u:r_. W
it (o s A rajatalia, epero sino Lo hos pones esUN prodiems. D todos
s, hast logras kas frmulas maprstrates, elaboradis por lammacduticos,
quse e feran Blen a si C1s0 pasd mucho e, ACLISmente, E5he castelhy
e peds legar 2 gl LA B0 B R g-.'l:r.lr.un_.:ﬂ:n:_ |,..-L_;|
garmticd eue-debe dembeti dobidod que nobe cubre la Seguricad Social
Lasoledard, ot sentirte diferente, levo 3 Seterstidn a inscribirse en 13 AsocRitn
Ao jetiosss de la Comunital para poder relacionanse Con OIS [ersonas (e s
Tren fa mesma patobegia v (ompanhs experitnias.




| motivo de estas lineas
es que podamos acortar
distancias. Ya que somos
pocos y estamos
desperdigados por todo el
territorio espafiol, quiero
que al menos compartamos
este momento.
esde hace unos cuantos
— anos, estoy
contribuyendo desde mi humilde saber, con
vuestra asociacién. En 2005, siendo
psicologa de la Federacién Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER) Delegacion.
C. Valenciana, y durante 3 afos, comencé
a coordinar los Grupos de Ayuda Mutua
(G.A.M) tanto para niflos como para
adultos siendo afectados o familiares de
diferentes enfermedades raras.
as enfermedades raras, esas grandes
desconocidas para muchos, incluso para
mi en esos momentos, empezaron a tener
nombres y caras. Entre Valencia, Alicante y
Castelldn, conoci a personas maravillosas
que me han ensehado mucho y a quienes
también espero haber dejado una pequefia
huella de aprendizaje y esperanza en sus
vidas. Por esas fechas tuve el agrado de
conocer a muchos de vosotros en el
Encuentro que cada afio hacen en Madrid.
Ya desvinculada de FEDER, y de forma
personal, he continuado hasta hoy en
contacto adaptdandome a las necesidades
que José veia mas importantes para los
asociados.
n el Encuentro de 2009 en vez de hacer
talleres me dediqué a la atencion
individual de aquellas personas o familias
gue lo solicitaron. Desde entonces surgié la
posibilidad de seguir durante el afo
atendiendo a vuestros requerimientos.
Pensamos que la Unica posibilidad de
acortar distancias es aprovechar las
nuevas tecnologias. De esta forma estoy
brindando apoyo psicoldgico, ya sea via
Internet o por teléfono, a familiares o a los

propios afectados de Ictiosis. Tal vez esto
resulte un poco extrafo para muchos de
vosotros, pero lo cierto es que las personas
también podemos conectar entre nosotras
con el fin de establecer un vinculo de
confianza, afecto y confidencialidad para
sostener un trabajo de cambio y de alivio
en el dolor que a veces solos no podemos
resolver.

tras quedaron aquellos mitos

relacionados con la Psicologia, donde
solo parecian tener que ir a consulta los
que estaban “muy mal” o “locos”, como
popularmente se
decia. Hoy en
pleno siglo XXI la
psicologia forma
parte, cada vez
mas, de la vida

cotidiana. Esta
disciplina, que
tiene un campo
de acciéon tan
amplio como
diverso, nos
permite superar miedos, cambios,

complejos, frustraciones que solo no puedo
resolver, o una pérdida que me cuesta
superar.
uchas veces son pequefas cosas que
me restan libertad y bienestar y creo
gue no tiene solucion, si esto te esta
pasando te animo a que te preguntes
¢Esto que me afecta y me tiene triste o
pensativ@ realmente no tiene solucidon? Y
que juntos podamos responder esta
pregunta. Es importante abrir nuevas
puertas para que el problema tome
otra dimension y podamos seguir el
camino que la vida nos tiene trazado,
sintiéndonos lo mas libres y felices
posible.
Gabriela Pérez
Psicdloga. Colegiada C.V. 09607
E-mail: gabrielacperez@hotmail.com

Necesitamos vuestras experiencias para seguir dando forma a nuestra revista

) S SUS Secciones. . o _
ﬁ le\lnoks)glg queremos saber la experiencia con los especialistas de Ios,dn‘eren’ges
o/ =/ hospitales, ciudades ?/ pueblos de Esparia, sino fambién c;onocer"como cada

= uno de nosofros afronfa la enfermedad, qué tratamientos | eva oSJrque
senfimientos y reacciones provoca la icfiosis en nosotros y los nue aos.
Animaos a colaborar para asi conocer las diferentes historias Y entre todos

conocernos mds y conocer mds de nuestra enferme ad.

iCOLABORA



CONVERSACIONES CON EL DERNATOLOEO

la Dra. Angela Heréndez del
Hospital Nifio Jesis de Madrid
(Dermatologia) se puso en contacto con
la Asociacién a través de José (Presidente)
en octubre de 2010 donde le explicaba
los proyectos que tenia referentes a la
ICTIOSIS y en las jomadas en Jaraba,
José nos hablé de ellos.

Por azares de la profesién Inmaculada
Arroyo Manzanal (madre de Samuel y
miembro de ASIC) coincidié con ella en
Madrid a mediodos de diciembre y
ambas tuvieron una larga conversacion
en la que la Doctora, explicd lo que ya
habia comentado con José:

Dra. Angela
Herndndez:
Pertenezco a un
grupo  europeo
que quiere
ayudar a los
pacientes con
enfermedades
genéticas raras
de la piel. Este
grupo cuenta
con el auspicio
(v la financiacién) de la Comunidad
Europea, y me ha encargado a mi
realizar esta labor en Esparia.

Me ha parecido que vosotros tenéis
una situacién  bastante  precaria
(lamentablemente, no sois un caso
aislado en las genodermatosis), y que
podriamos intentar impulsar vuestra
asociacién. Como primera medida, me
gustaria intentar objetivar de algin modo
los pacientes afectados por ictiosis, para
lo cual te propongo dos proyectos:

1. Intentar hacer un estudio de
prevalencia de la enfermedad en Espafia
(inicialmente, ictiosis laminar y cuadros
variantes de la misma).

2. Intentar crear un Registro Nacional
de Ictiosis

Para ambas cosas cuenfo con la
colaboracién ya confirmada de Centros
de Referencia Nacionales en Cataluria,
Madrid, Andalucia y Castilla-Ledn, pero
necesifaria también la de la Asociacion
(ASIC), ya que vosotros tenéis muchos
afiliodos y probablemente sois la fuente
mas fidedigna de datos. En una primera

fase, y dado que la ley de proteccién de
datos es delicada, te pregunto si podriais
facilitamos la inicial del nombre propio,
mds dos lefras de cada apellido de
vuestros afectados y los dos Ultimos
digitos de la fecha de nacimiento de los
pacientes vivos con ictiosis laminar.

Posteriormente se puso en confacto
con la Asociacién y con Inmaculada
explicando lo siguiente:

Dra. Angela Heméndez: Seguimos
adelante con el estudio epidemiolégico
de los ictiosis. Ya estd aprobado el
protocolo por el comité de éfica, que os
adjunto.

Un breve recordatorio del tema:

1. lIctiosis que se estudiardn: las
englobadas bajo el acrénimo ARCI
(autosomal  recessive  congenital
ichthyosis), o sea:

- ictiosis laminar
- eritrodermia ictiosiforme congénita
no ampollosa
- fefo arlequin,
- bebé colodién autorresolutivo
- bebé colodién autorresolutivo acral
(muy raro, recién descrito)
-ictiosis en bafador (fipo excepcional
de icfiosis laminar limitada al fronco)

Es decir, serdn fundamentalmente la
laminar e ictiosiforme congénita no
ampollosa

2.Cada uno de
los registros
aportard un
listado con los
datos (incluyo el
protocolo en el

anexo):

* Las iniciales del nombre (En caso
de nombres compuestos las dos)
* Las primeras dos lefras de cada
apellido (obviando los apellidos
compuestos o las particulas: “de...”)
*El afio de nacimiento
*El diagnéstico.
Por ejemplo, en el caso del investigador
principal Ignacio Garcia Doval, los datos
aporfados serian IGADO1968.

Ofro paciente llamado Jose Luis
Conzdlez de la Campa seria

JLGOCAT983.

Un aspedo importante es que todos los
que incluydis en la lista deben ser
personas vivas en la actualidad

_ Recalcar que
Angela en
conversaciones
posteriores ha
dicho  frases
como las
siguientes,
referentes a la
ICTIOSIS (algo
muy a tener en
cuenta para no
desaprovechar
su interés en nuestros afectados:

Dra. Angela Hemandez: 'Tengo
mucha ilusién  con crear una
infraestructura de profesionales de ictiosis
como la de las EB (Epidermolisis
bullosa)".

Me comentaba, que debemos
llenarnos de buenas e interesantes
razones los afectados de ICTIOSIS, para
después demandar, mostrar, pedir,
solicitar recursos, financiaciones, estudios
de investigacién, efc...

Durante  las  conversaciones,
Inmaculada Arroyo le transmitié  en
nombre de ASIC la siguiente propuesta:

Inmaculada Arroyo: Por nuestra parte
estamos inferesados en poder reuniros
con los dermatdlogos y facultativos
implicados en este proyecto para fener
un Encuentro Dermatolégico a nivel
nacional con los afectados de ASIC.
¢Qué te parece la propuesta? Los
hospitales de referencia y los afectados, y
si es posible también los laboratorios
dermatolégicos. Buscad fecha y a lo
largo del 2011 e intentamos prepararlo.

Dra. Heméndez: De acuerdo. Como
yo tenia la misma idea y puede que
pueda tener alguna ayuda econdémica
para hacerlo, fe pediria unas semanas de
plazo antes de concretar fechas.

(sigue en pagina 6)



CONVERSACIONES CON EL DERMATOLOGO

(viene de pagina anterior)

La Doctora recibié el listado y nos dio
las gracias por la ayuda recibida desde
la Asociacién y comentd que en breve se
ponia en confacto de nuevo para
comentar algo en nuestra revista y
empezar a pensar en la reunién
multidisciplinar.

Con posterioridad nos informé de que
ya fenia el articulo y que no se olvidaba
de la reunién multidisciplinar que
comentamos, y que seguia con infencién
de hacerla, pero estaba pendiente de la
aprobacién del presupuesto que le
permitiria organizarla. En cuanto supiera
algo, nos lo haria saber.

Dra. Angela Heméndez: Ya hemos
terminado el estudio sobre la frecuencia
de las ictiosis recesivas en Esparia, en el

que vuestra colaboracién ha sido
fundamental. Te adjunto un documento
con un pequeiio resumen de lo que
hemos observado, por si lo quieres
difundir entre vuestros asociados.

Espero que continuemos colaborando
y que podamos
empezar a crear esos
cenfros de referencia
tan necesarios para
vuestros pacientes.

En marzo volvimos a
estar en contacto vy
comenté lo siguiente:

Dra. Angela Heméndez: Los fondos
que me iban a dar se estédn haciendo
esperar (proceden de la Unién Europea),
por lo que no he podido empezar a
preparar la reunién de profesionales. En
cuanto sepa algo, os lo haré saber. De
momento seguimos analizando los datos
estadisticos y os mandaremos un articulo

detallado lo antes posible. Si no todas,
trataremos de resolver vuestras dudas.

Condlusién final:

ESTE TREN SOLO PASA UNA VEZ, Y
NO LE PODEMOS DEJAR ESCAPAR.

PROFESIONAUMENTE ~ SE HAN
INTERESADO LA ICTIOSIS Y ES
ALGO A VALORAR, AHORA DEPENDE
DE NOSOTROS DE ASIC, QUE ESTO
VAYA ADELANTE Y OBTENGAMOS
FRUTOS.

PENSAD QUE EXISTEN DE 6.000 A
7.000 ENFERMEDADES Y Sl
NOSOTROS NO HABLAMOS DE ELLA.
NADIE HABLARA DE NOSOTROS, DE
NUESTROS HIJOS, DE NUESTROS
FAMILIARES. ..

HAGAMOSLO POR ELLOS

Inmaculada Arroyo Manzanal (Burgos)
Miembro de ASIC

n 2009 se establecid una nueva

clasificacién internacional de
consenso de las ictiosis que agrupo las
ictiosis congénitas de herencia
autosémica recesiva bajo el término
de ARClI (Autosomal Recessive
Congenital Ictiosis). En este grupo se
incluyen la ictiosis laminar clasica, la
eritrodermia ictiosiforme no
amposolla, el bebé colodién
autorresolutivo, la ictiosis en bafiador
y el feto arlequin, y quedan excluidas

por millén de habitantes, es decir, que
habria entre 300 y 600 afectados en
todo el pais. Se estima, ademas, que el
71% de los pacientes no se siguen en
consultas especializadas, el 92% de
ellos carecen de diagndstico genético,
y el 78% no es miembro de la
Asociacién Espaiiola de Ictiosis (ASIC),
gue en la actualidad cuenta con unos
80 miembros registrados entre todos
los tipos de ictiosis.

Centro de Diagnostico Molecular del
Departamento de Biomedicina de
Salamanca. También participd la
propia ASIC, cuya colaboracion fue de
enorme valor, tal y como han
agradecido los investigadores.

n este estudio se abre una via de

olaboracidon entre distintos
hospitales, el centro de diagndstico
molecular y ASIC, cuyo obijetivo
primordial es mejorar el conocimiento
de las ictiosis y la atencién médica de

todas aquellas que los pacientes afectados. De los
tienen herencia recesiva | Con este estudio se abre una via de colaboracién entre | resultados del estudio se deduce la
pero asocian otras | distintos hospitales, el centro de diagnostico molecular y = necesidad de crear centros de
enfermedades fuera de | ASIC, cuyo objetivo primordial es mejorar el conocimiento |  referencia nacional que coordinen
la piel. delas ictiosis y la atencion médica de los pacientes afectados | €l estudio genético de los enfermos
con ictiosis (del cual carece la gran

n Espafia no E| estudio ha sido coordinado por  mayoria de ellos) y que colaboren con

existen la Dra. Angela Herndndez Martin,  la ASIC. Por otro lado, el hecho de que

registros acerca
de la frecuencia
de las ARCI, por lo
que se manejan
los datos
epidemioldgicos
publicados en Estados Unidos con los
cdlculos proporcionados por FIRST
(Foundation for Ichthyosis and Related
Skin Types). Recientemente ha
surgido un grupo de dermatdlogos
espanoles con interés en las ictiosis
que ha realizado un estudio
epidemioldgico sobre la prevalencia
de ARCI en nuestro pais. Segun los

resultados de este estudio, se

cree que la prevalencia de ARCI

en Espafia es de unos 16.2 casos

dermatdloga del Hospital Infantil del
Nifio Jesus, y el Dr. Ignacio Garcia
Doval, especialista en Dermatologia
del Complejo Hospitalario de
Pontevedra. La Dra Beatriz Aranegui,
del Complexo Hospitalario de
Pontevedra, participd en el andlisis de
los datos recogidos en nueve servicios
de dermatologia espanoles,
pertenecientes al hospital de
Universitario de Salamanca, el
Complejo Hospitalario Universitario de
Santiago de Compostela, el hospital La
Paz de Madrid, el hospital San Juan de
Dios y el hospital de San Pablo de
Barcelona, el hospital Virgen
Macarena de Sevilla, y Hospital Son
Espases de Palma de Mallorca, y el

menos de la mitad de los pacientes
con ictiosis estén afiliados a ASIC es
muy significativo, ya que refleja que un
elevado numero de enfermos no
pueden beneficiarse de las ventajas de
pertenecer a la asociacion. En este
mismo sentido, la creacion de un
Registro Nacional de Ictiosis (hasta
ahora inexistente), seria una
herramienta extraordinariamente Util
para conseguir el apoyo institucional,
por lo cual éste deberia ser uno de los
objetivos primordiales que impulsaran
médicos y ASIC en el futuro préximo.

. Dra Angela Herndndez
Dermatodloga Hospital Infantil Nifio
Jesus de Madrid
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Durante el afio pasado tuvimos la ocasion
de rellenar los formularios que M2 Carmen Caballero Fort nos
facilitd con el fin de realizar un exhaustivo estudio que nos aportara interesante
informacién a todos.

El primero de los cuestionarios era “Tu opinidn es importante” y el segundo “éQué
cremas y productos usamos?”.

En las préximas hojas, la propia autora del proyecto y de los cuestionarios, Pamen, nos
desarrolla las conclusiones a las que se ha llegado tras estudiar y ordenar todas las respuestas.

El dossier, con todo el analisis completo (39 paginas), que se expuso en la Junta
Ordinaria celebrada en Jaraba el pasado diciembre de 2010, esta a disposicion de todo aquél
qgue lo quiera consultar y recibir por correo electrdnico.

ASIC [TU OPINION ES IMPORTANTE..)

VALORACION ENCUESTA 2010

Esta encuesta se realiza con objeto de mejorar los servicios que presta ASIC conociendo el
grado de satisfaccion de los asociados a la misma. Por ello LA OPINION DE TODOS ES

DE MAXIMA IMPORTANCIA v nos servird para mejorar, que es nucsiro ohjetivo

{La encuesta es andnima)

B En lax pasadas fornadas de funio de 2000 s¢ reparfieron 35 encuestas

de Tas gue hun sido contestaday 32

B En ¢l mes de sepliembre de 2010 se enviaron por correp ordinarie 55 encuestas a los
asociados gue no acudieron a las pasadas fornadas

de las que han sido regnviadas 15+ | en blanco)

Contestadas por: 16 AFECTADOS {65 en jornadas + 11 por correo)
30 FAMILIARES DE AFECTADMOS (26 en jomadas + 4 por cormeo)

| TOTAL DE ENCUESTAS CONTESTADAS: 47 |

A la hora de recabar los datos de fodas las encoestas de manera efectiva, s¢ considera mis oporiuno
establecer los grupos de estudio en funcidn de la relacidn que mantienen los asociados a la misme.

Por tanio, s¢ esiablecen los grupos segun la asiduidad con que z¢ acude a las jomadas de ASIC
(pregunia 3 del cuestionario)

sAcudes a las Jornadas? ;
Nunca 7 A menudo 1 |
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L— Opiniones
expresadas en las distintas preguntas

A oontnuacon se transaiben &l cual lo
opiniones refiejadas en las encuestas sin ningln
orden preestablecido y sin espediicar a qué
pregunta de la encuesta esta vinculada. A veces
las opiniones pueden estar repetidas porque
hacen referencia a los dos encabezados en los
que se transariben. ...

El dossier, con todo €l andlisis completo (39
paginas), que se expuso en la Junta Ordinaria
celebrada en Jaraba € pasado didembre de
2010, esta a disposicion de todo aquél que lo
Quiera consuliar y rechir por coireo electrénico.

1.- En referencia a la frabajadora social

-Trabajador social / Obtencion de
subvenciones: Creo que €l trabajador social es
de toda la asodacion y debe tramitar todos los
casos sea de la comunidad que sea, pues creo
que le puede dedicar tempo a ello.

-Dada lainestabiidad del puesto, es imposible
que se solucionen cuestiones propias de un
trabajador sodial, y que nos seriande granayuda
anivel individual y a nivel de asodiacion.

-Aspectos relacionados con ayudas que se
pueden pedr; efc.

-Posibles recursos y ayudas a los que
podemos acceder y que a veces
desconocemos (frabajadora sodial).

-Deberia haber una mayor implicacon por
parte de todos. Se podrian proponer grupos de
trabajo por afinidades, intereses,. .. y centralizar
muchos temas en el trabajador sodal (femas
legales, subvenciones, ayudas por
comunidades,. ..)

2-Paginaweb

-Deberlamos encargar la pagna web a
alguna empresa especidizada. Cuando
empezamos en ASIC no ocontabamos con
recursos y nos tuvimos que espabilar, peroahora
es necesario extemdizaro y dedicade una
partida en nuestro presupuesto.

{.a pagina web deberia estar més al dia en
cuestion de encuentros y juntas y deberia
servimos como punto de contacto y de
informacidn entre los socios (aunque fuera con
dave en alguna de sus partes).

-La pagina web esta siempre sin actualizar, no
se utlizan las posbiidades de la web 2.0.

3.-Subvenciones

-Trabajador social / Obtencion de
subvenciones; Creo que el trabajador social es
de toda la asodacén y debe tramitar todos los
casos sea de la comunidad que sea, pues creo
que le puede dedicar iempo a ello.

-La asociaddn tiene que implicarse mas
para pedir subvenciones pues en grupo
hariamos mas fuerza que individualmente (nos
cieman muchas pueras en algunas
comunidades). La enfermedad es para todos
igual.

-En la obtencidn de subvenciones, la
asociacion deberia implicarse mas y tratar de
peditas directamente como medio de presion o
mas fuerza que individualmente cada unoen su
comunidad comrespondiente, pues no nos
escuchan y como colectivo  probablemente
hubiera alguna posibiidad méas de equiparar la
enfermedad a nivel nacional.

-En cuanto ala obtencién de subvenciones, €
ano pasado estuvo muy bien la de la gala
“Inocente, inocente” gestionada a tavés de
FEDER. Las que dependan directamente de la
gestion de ASIC, deberian estar gestionadas por
€l trabajador/a socal.

4.-Feder

-En cuanto ala obtencién de subvenciones, €
ano pasado estuvo muy bien la de la gala
“Inocente, inocente” gestionada a tavés de
FEDER. Las que dependan directamente de la
gestion de ASIC, deberian estar gestionadas por
€l trabajador/a socal.

-Seria bueno mantener un mayor contacto
ocon FEDER.

5.-Tratamientos

-Algo relacionado con la interaccidn con otros
medicamentos que debido a la toma de
Neotigasdn, no deberian sertomados.

-Compartir  experiencias, sobre todo
relaconadas con los diferentes fratamientos
usados, ya que a veoes son mas Utles que los
de los demmatdlogos.

-Explicacion  sobre  caracteristicas  y
propiedades de las cremas y su aplicadion.

-Conocer la importancia de las cemas de
proteccion solar en este tpo de pieles
hiperqueratdsicas: conocer los prosy los contras,
yllegarauna condusidn adecuaday noenmdnea.

-Taller préctico con los nifios sobre la aplicacdn
de las cemas y suimportanda.

-Charlas sobre aplicacdn de cremas, criterios
a seqguir para poneras en el cuermpo.

-Listado de todo fipo de cremeas, lociones,
geles,..... asi como de links donde pudiéramos
contactar con los laboratorios farmacéuticos.

“No se me ocurre ninguno para afadi: quiza
seria interesante damos a conocer mas a los
laboratorios fammacéuticos para que nos dejaran

6.- Médicos especializados / avances

médicos / listado de médicos / centros de
referencia

-Yo, por elempilo, he sido diagnosticado por un
dematdlogo en su consutia privada. No tengo
referendas de ofros especidistas a nivel de
sanidad publica. De hecho simplemente me
comentd que era ictiosis pero ni siquiera supo
explicamme de qué tipo. Me gustaria saber sien
la provindia de Valencia hay especialistas y saber
de qué forma puedo acceder a ellos. No € si
podria solucionarse poniendose en contacto con
Sanidad parafavorecerla atencion sobre nuestro
colechivo.

-Algo relacionado con la interaccidn con otros
medicamentos que debido a la toma de
Neotigasdn, no deberian ser tomados.

-La asistendia de un médico especializado.

-Charlas sobre los avances producidos en el
estudio y ftratamiento de la enfermedad
(médicos, otros).

-Charlas sobre avances de la enfermedad.

Me encantaria volver a repefir la charla (0

simplemente plantear un coloquio) con €l Dr.
Pablo de Unamuno. De todos los médicos alos
que yo he podido escuchar me parece que es
delos que mas controla nuestraenfermedad (en
mi modesta opinion).
-Listado de especidistas en todo el pais.
-Para los familares de nuevos bebés
enfermos, ponerles en contacto con
demmatdlogos que hayan visto mas casos y
conozcan como es la enfermedad. (Unidades
de Genélica médica, obtencion de cemas y
reintegro de gastos segiin comunidades).
-Estariabien que hubiera un servicio genético.l.
-Base de datos de los médicos y espedialisias,
y hospital donde fratan y siguen a los afectados.
(Futuros Centros u Hospitales de referencia).
ntentar conseguir que haya un centro de
referenda (p. €. Madid, Salamanca) a que
todos pudiéramos acudi, e implicar a dichos
médicos en el problema de la falta de
investigacion de la icliosis (conodmiento de la

enfermedad,  investigacion,  congresos
dematoldgicos de nuestra
enfermedad.. . .).
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7-Psicologo

-Me han ayudado muchoy me han resuttado
muy Utiles las actividades con Gabi, la psicdioga.
El pimer afio que vino a las jomadas hidmos
puesta en comuin de afectados por un lado y
famiiares por ofro y los resuitados fueron muy
interesantes.

-Taller de psiodlogia emocional.

8- Otros aspectos relevantes en los
distintos encuentros

-Mesa redonda entre afectados y famiiares.
por gemplo la relativa a genéfica. Haria mas
puestas en comin (mesas redondas) de
afectados hablando de cremas, formulas

-Creo que seria bueno estudiar un cambio de
fecha, para que no coincdiera con €l final de
curso de nuestros hjos. (La fecha del puente de
mayo fue perfecta; y si no, adelantario quiza un
fin de semana antes de lo habitual).

9.-- Otros aspectos relevantes vinculados
alaAsociacion

-Asesoramiento en:

0 Gratuidad de cremas

0 Consecucion grado discapaddad

o Elembarazo

-Para los famiiares de nuevos bebés
enfermos, ponerles en contacto  con
dematdlogos que hayan visto mas casos y
conozcan como es la enfermedad. (Unidades
de Genética médica, obtencion de cremas y
reintegro de gastos segiin comunidades).

Base de datos de los médicos y
espedialistas, junto con el hospital donde fratany
siguen a los afedados. (Futuros Centros u
Hospitales (unidades) de referencia).

-Posbles recursos y ayudas a los que
podemos acceder y que a veces
desoonocemos (frabajadora sodil).

-Htrabajo que se ha hecho conlos afectados
(@ nivel de apoyos, seguridad socil,
psic0ldgico,...).

-Evolucion de la asociacion.

-Seria bueno hacer un histdrico de estos 10

anos, de 0OMO éramos y Nos sentiamos
antes de enoontrar la asociacion, de los

avances que hemos tenido los afectados
gradias a ASIC y de si hemos avanzado algo
sodiaimente déndonos a conocer.

-Ponerles cara a todos los afectados y socios
pues somos muchos.

-Informacion dara de lo que significa la ictiosis
e informadion dara de las necesidades que
tenemos y de las ayudas que pedimos a la
administracon.

-Conodmiento de la enfermedad, aunque
sea a nivel local de cada familia (més o menos
por zona geografica).

-Agradecer €l que ASIC exista y nos haya
ayudado a todos en nuestros primeros pasos
como padres de nifos con ictiosis.

-Prioridades: investigacion + tratamiento
integral para todos + cenfro o unidad de
referencia de ictiosis.

+Potendar la investigacion.

-Que los afectados de icliosis no estén solos,
que la gente se debe asodar para que la union
haga la fuerza'y asi potendiar la investigacion.

Més implicacion por parte de todos para
hacer una asodaddn mas fuerte.

-Encontrar la forma mas sendlla y efectiva de
dara conocer la enfermedad.

-Potenciar la investigacion, realzar mas
presion para aprobacion de nuevos fratamientos
(p- € Liarozol)

-Que haya reuniones en la mayoria de las
comunidades para que nos quede Mas cerca.

-Creoque larevista de la asociacdn se podria
mandar a fodos los hospitales de referendia de
los afectados, asi como cualquier fipo de

-Es muy complicado aunar intereses e
inquietudes de tantas personas y lugares, asi
que estos primeros 10 afos nos sirven para ir
viendo ermores y aciertos y seguir mejorando.

HMias contacto y mas actividades juntos.

£n que ftodos colaborasemos mas, no
dando opiniones (que eso esta muy bien) sino
desde dentro de la asociacion en coger
responsabiidades.

“Mayor implicacion por parte de todos. Se
podrian proponer grupos de trabajo por
afinidades, intereses,... y cenfralizar muchos
temas en €l trabajador sodal (femas legales,
subvenciones, ayudas por comunidades,. . .)

-Si existiese una mayor implicadon por parte
de todos los sodos, a la hora de realizar
proyectos y levarios a cabo.

-Poner todos nuestro granito de arena, que
siempre son los mismos los que estan al pie del
cafnon, pero por falta de iempo o ganas no nos

implicamos J
lo suficente.

-Seria importante que se acordase €l dia
¢nacional — mundial — europeo? de la iciosis.
Aunque €l 8 de octubre se celebre €l dia mundial
de la psoriasis, donde quedariamos
englobados, creo que uno en € que se
reivindicara nuestra enfermedad en concreto
seria una foma importante de darla a conocera
la sociedad. (lgual € 28 de febrero con las
enfermedades raras).

-Hacerunarticuloy mandarloaalgunarevista.
En la revista “Pronto” aparece un apartado de
“Wivencias” en las que a veces se habla de
asodadones de enfermedades.

-Como encargada de la revisia de ASIC, me
gustaria mas colaboracion de la gente y de los
afectados en general para hacer una buena
revista, interesante para todos.

- Que la gente nueva se implique mas.

-Hacer un protoodlo de acogida y orientacion
a un nuevo socio: pautas a seguir, ramites,
informacidn general de la asocaddn y de la
enfermedad, nombres y direcciones de los
médicos, dematdlogos y genétistas para
posibles consultas en los hospitales.

ntentar conseguir que haya un centro de
referenda (p. €j: Madrid, Salamanca) al que
todos pudiéramos acudi, e implicar a dichos
médicos en el problema de la falta de
investigacon de la ictiosis (conodmiento de la
enfermedad,  investigacién,  congresos
dematolégioos de nuestra enfermedad,. . .).

-r implicando cada vez mas a los hijos mas
mayores afectados, en los ‘temas serios” de las
jomadas, y que poco a poco fueran tomando
conciencia de estos encuentros y pequeias
responsabiidades: dentro de un tiempo tendran
que responsabiizarse de asuntos sobre la
enfermedad y conASIC y seraeiemplo paralos
pequefios y alas siguientes generaciones.

10.- Contacto con otras asociaciones

-Contactos oon ofras asodaciones a nivel
intemacional.

11.- Medios de comunicacién / Dar a
conocer la enfermedad

“Modos de difusion de la enfermedad (cdmo,
cuando, aquién,...)

-Conocimiento de la enfermedad, aunque
sea a nivel local de cada familia (+- por zona
geogrdica).

-Daraconocerlaenfermedad, peroquenose
presente de una forma sensacionalista.

-Enocontrar la forma mas sendla y efectiva de
dar a conocer la enfermedad.
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QUROS

POR NUESTRAS ALEGRIAS Y TRISTEZAS SOMOS LO QUE SOMOS

da vez que nos encontramos
Gnte cambios en nuestra vida se
activan en nosotros dos resistencias
basicas y universales: el miedo a la
pérdida, de aquello conocido vy
familiar para mi hasta ese momentoy
la resistencia al cambio, de aquello
nuevo que estd por llegar y no
conozco ni controlo.
ungue a veces nos cueste
Areconocerlo, el CAMBIO es un
aspecto mas en nuestra vida
cotidiana. Hay cambios o pérdidas
inevitables marcadas sin mas por el
hecho de crecer, cumplir afos y dejar
atrds etapas que ya no volveran. En
muchas ocasiones no soy consciente
de lo que pierdo y de lo nuevo a lo
gue me enfrento porque no supone
demasiado movimiento en mi rutina
y lo voy afrontando sin dificultades.
ero ¢qué ocurre cuando el
Pcambio gue me toca vivir es muy
fuerte, brusco, inesperado? Es aqui
donde la situacion se torna
incontrolable para miy todo lo que no
controlo me genera miedo y sino me
ocupo atentamente de ese miedo
desarrollaré un estado mds o menos
importante de ansiedad. Por lo que
entonces estamos ante la necesidad
de ir mas alla. En un estado de duelo
estaré no solo cuando haya perdido a
un ser querido sino también siempre
gue haya perdido algo importante y
valioso para mi vida (mudarme de
casa, barrio o ciudad, variar mi
situacion econdmica, que mi salud ya
no sea la que ery, etc).
ntonces dependiendo de cual
Esea mi ACTITUD para afrontar
este cambio, asi sera también mi
manera de superarlo y
sobreponerme. Me gusta describir el
duelo como una sucesion de FASES
(en correlacién con las fases de la
luna, que son ciclicas y una sigue a
otra) y a veces volvemos a pasar por
una ya vivida y no hablar de etapas
gue una sigue a la otra pero sin
posibilidad de volver a alguna de ellas.
En el duelo vivimos las fases de:

egacion: Momento de no
“caer” en la realidad, pienso
que no es posible lo que estd
ocurriendo, que sera un “suefo”.
Sentimos una gran confusion mental.
Es una manera de protegerme de lo
terrible que estoy viviendo.
abia, impotencia y enfado.
Dependiendo del caso el enfado
puede ser conmigo mismo, con mi
familia, con médicos, con Dios, o con
la vida, etc.
Ipa: Nos sentimos culpables
C:or habernos enfadado con
otras personas o con nosotros
mismos o por no haber podido evitar
la pérdida o cambio que estoy
sufriendo. Es una fantasia

omnipotente que intenta salvarnos
de la sensacién de enorme tristeza
gue seguira después.

Desolacién, etapa de gran
tristeza y es el momento de darme
cuenta que nada puedo hacer porque
ya lo que tenia que suceder sucedio.
Conectamos con nuestro propio vacio
y con que hemos perdido algo
definitivamente. Nos damos cuenta
de que las cosas no volveran a ser
como eran y no sabemos con certeza
pronosticar de qué manera van a ser.
La tristeza y el dolor lo que hacen es
alejarme para poder llorar lo que
debo llorar y prepararme para desde
mi interior salir y volver al afuera para
terminar de recorrer estas fases.

ceptacion, podria resumirse en

Ala transformacion del duelo solo
dolorosoy aislado en una historia que
le da un sentido adicional a mi propia
vida. Crecemos y maduramos en

estas fases por las que hemos
“caminado”. Nuestra vida sigue vy
nunca volvemos a ser como antes....
ahora nos conocemos mucho mas
gue antes y nos reconocemos con
mas fuerza y coraje para la vida.
as fases suelen darse en este
I_orden y también hay casos en los
gue una de las fases no se cumple o
Se cae varias veces en una y cuesta
salir de ella.
s importante valorar con
Eatencic’m si algo de esto me esta
pasando para reconocer con
humildad si puedo seguir sol@ o
necesito la ayuda de alguien que
pueda orientarme.
quiero

ara despedirme
Pcompartir con todo@s

vosotr@s la siguiente reflexion,
extraida del libro “El camino de las
Lagrimas” de Jorge Bucay:

A pesar de todo creo que hay mas que
dolor en un duelo.

Existe por ejemplo el coraje de llegar
a donde nunca llegaste.

Yen el acto de dejar atrds hay algo de
salir al encuentro.

La existencia es tan solo una mezcla
extrana de finales y principios.

Y las despedidas un tema mucho mas
de la vida que de la muerte.

Y lo creo porque otros que vivieron lo
contaron,

Porque otros que sufiieron primero
crecieron después desde el dolor:

Es por eso que sé que no estoy sola,
Que avanzo dia 'y noche
acompanada.

Que hay otros que dejando su marca
en el camino

encontraron mas tarde... caminando,
El sentido verdadero de haberlo
recorrido.

Marta Bujo

No todo es dolor

Un abrazo a tod@s los miembros
de esta gran familia que es la
Asociacion de Ictiosis.
Afectuosamente

Gabriela Pérez.




El pasado 24 de Febrero
tuvo lugar en el Ilustre Colegio
de Farmacéuticos de Valencia,
en el marco del Dia Mundial de
las Enfermedades Raras, la
vocal de ASIC, Amada cordero y
Trabajadora  Social, Inma

Navarrete asistieron a la Jornada
socio-sanitaria que llevaba a
cabo FEDER con el principal
objetivo de promover la igualdad
de oportunidad para las personas
con Enfermedades
Frecuentes.

Poco

La jornada daba a los
invitados informacion de las
diferentes asociaciones de enfer-
medades raras mediante una
mesa informativa con dipticos y
revistas de las diferentes entida-
des, asi como también a través
de testimonios que los afectados
de enfermedades raras fueron
mandando con anterioridad a las
jornada; entre ellos un testimo-
nio de una persona con Ictiosis,

Sebastian Gomez Soria, en el
que se denunciaba la desigual-
dad de derechos para

pacientes.

Contamos con la presen-
cia de Ia Sra. D* Pilar Ripolli
Feliu, Directora de Atencion y
Calidad al Paciente de Ia
Conselleria de Sanidad y el S. D
Pedro Hidalgo, Director General
de Personas con Discapacidad y
Autonomia personas de la
Conselleria de Bienestar Social,
entre otros.

Durante la intervencion la
delegada de FEDER CV., Sra D*
Almudena Amaya Rubio destaco
lo importante que era la coordi-
nacioén entre las dos Consellerias
presentes al acto; asi como
implicar también a la conselleria
de Educacion puesto que son
muchos los nifos afectados por
Enfermedades Poco Frecuentes
que tienen graves problemas
para completar su formacion
académica.

Varios fueron los profe-
sionales que brindaron ponen-
cias sobre temas diversos y dife-
rentes enfermedades raras
(Displasia Ectodérmica, fibrosis
Quistica y Sindrome de Wilson)
: el Genetista de la Fe y Director
adjunto del CIBERER; Sr. D
José Maria Millan; Sra D* Ana
Minguez, farmacéutica de la
Unidad del Dolor del Hospital la
Fe de Valencia y Directora de la
Fundacion FUNDOLOR; la Sra
D? Monserrat Evole,
Dermatéloga del Hospital la Fe
de Valencia; el Sr D Emilio
Ansotegui, Neumologo de la
Unidad de Fibrosis Quistica y
Trasplantes Pulmonares del
Hospital la Fe de Valencia; la Sra
D? Marina Berenguer,
Hepatologa de la Unidad
Digestiva del Hospital la Fe de
Valencia.

La jornada llegaba a fin

no sin antes servir un catering en
el que los invitados aprovecha-
ban el tiempo para dialogar entre
ellos.
Destacado fue el numero de asis-
tentes a la Jornada que fue de 76
personas entre profesionales,
afectados, familiares, asociacio-
nes y medios de comunicacion.

Inma Navarrete Navarro

Trabajadora Social de ASIC
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MEMORIA DEL CONGRESO DE ENFERMEDADES RARAS

El pasado 22 de enero de 2011 la Asociacién portuguesa
CDG vy otras dolencias metabdlicas raras (APCDG-DMR) al
frente de su presidenta Vanessa Ferreira, junto con la
Asociacion Espafiola Sindrome CDG (AESCDG) organizoé en
el Hospital Universitario Miguel Servet de Zaragoza un
congreso bajo el titulo “Jornadas sobre Enfermedades Raras
o Minoritarias”.

Nos dimos cita en el salén de actos de la 42 planta del
hospital unas 60 personas con la particularidad de que cada
uno o cada pareja éramos los Unicos representantes de una
enfermedad, la cual en la mayoria de los :
casos era totalmente desconocida para los
demas.

Tuvimos la oportunidad de escuchar y de
preguntar dudas a 5 ponentes, 5 médicos
de Zaragoza que de forma totalmente
desinteresada acudieron a exponer sus conocimientos y su
experiencia.

- Vanessa Ferreira nos dio la bienvenida a la jornada
planteando cuestiones como:

¢Sabias que hay entre 5,000 y 8,000 enfermedades raras
diferentes? ¢Sabias que afectan entre el 6% y 8% de la
poblacién en total? Mas de 3 millones de espaiioles, y entre
24 y 36 millones de personas en la Comunidad Europea
sufren de enfermedades raras.

También dedicd unos minutos a dar unas pinceladas de
lo que consiste la enfermedad de Gaucher de la que ella es
presidenta en Portugal.

- A continuacion la Dra. Maria Teresa Calvo, jefe de la
Unidad de Genética Clinica del Hospital Universitario Miguel
Servet, nos habld de los ultimos avances en el diagndstico
genético de las Enfermedades Raras o Minoritarias. Ella,
gue es nuestra genetista, nos explicd de forma bastante
clara las diversas técnicas de deteccién de los genes
alterados, haciendo hincapié que para ellos es fundamental
el diagndstico preimplantacional, el diagndstico prenatal, y
el asesoramiento de riesgo familiar.

- El Dr. Julio Montoya, Catedrdtico de Bioquimica y
Biologia Molecular, perteneciente al Departamento de
Bioguimica y Biologia Molecular y Celular de la Universidad
de Zaragoza e investigador CIBER de Enfermedades Raras
(CIBERER), nos explicd como si de una auténtica clase de la
facultad de medicina se tratara, los uUltimos avances del
genoma a la enfermedad mitocondrial. Fue la explicacién
mas tedrica de la mafana y de la que pudimos comprender
alguin que otro conocimiento para nosotros desconocido a
nivel de transmision exclusivamente materna del ADN
mitocondrial.

- El Dr. Feliciano Ramos, como pediatra genetista en el
Hospital Clinico Universitario "Lozano Blesa” y Catedratico
en Pediatria de la Facultad de Medicina en la Universidad de
Zaragoza, nos repasd de forma muy amena como se
producen las diversas transmisiones de alteraciones
genéticas, tanto mendelianas como no mendelianas,
dejando claro el papel del asesor genético.

- Tras un breve descanso, la Dra. Pilar Giraldo,
perteneciente al servicio de Hematologia del Hospital
Universitario Miguel Servet e Investigadora CIBER de

Enfermedades Raras (CIBERER), nos puso al dia de cdmo se
procesan los ensayos clinicos en las Enfermedades Raras o
Minoritarias, tanto a nivel practico como legal, asi como se
lleva a cabo la prueba de nuevos farmacos en cualquier
enfermedad comun y en enfermedades minoritarias.

- Y por Ultimo, la Dra. Pilar Alfonso, perteneciente
también a la Unidad de Investigacion Traslacional del
Instituto Aragonés de Ciencias de la Salud (+CS) y al
CIBERER, apoyada en todo momento, por la Dra. Pilar
Giraldo, nos hablé de como trabajan en su equipo con el
sindrome de Gaucher siendo los dos hospitales
universitarios de Zaragoza, centros de referencia de dicha
enfermedad, tanto a nivel de tratamiento como de
investigacion.

De esta jornada, valorar fundamentalmente tres cosas:

1- La primera y tercera ponencia como mas fructiferas a
nivel personal.

2- Labrillante labor de Vanessa Ferreira, como presidenta
de Asociacién portuguesa CDG y otras dolencias
metabdlicas raras (APCDG-DMR) y cuya hermana es
afectada. Nos impactd como es capaz de llevar a cabo su
labor al frente de esta asociacion que solo cuenta con 19
socios. Nos transmitid su sensacion de soledad, como
econdémicamente habia atravesado la asociacion serias
dificultades, y sobre todo, nos hacia hincapié lo bueno que
es este tipo de reuniones para hacernos fuertes las ER en la
sociedad de hoy en dia. Es imposible transmitir su sentir y
su vitalidad en apenas unas lineas escritas. Sirva de ejemplo
el poder de convocatoria que tuvo tanto de afectados de ER
como de ponentes.

3.- Tuvimos la oportunidad de transmitir en publico a las
dos ultimas ponentes nuestra curiosidad de cémo habian
empezado la investigacion del Sindrome de Gaucher vy el
porqué en concreto esa enfermedad. Ante esa pregunta yo
creo que nos vimos reflejados el resto de asociaciones que
nos sentimos tan sumamente desamparados a nivel de
investigacion. Supongo que es muy dificil y peliagudo el
contestar publicamente a nuestros interrogantes, aun asi
nos explicaron que se habian dado una serie de
casualidades a nivel personal y hubo fondos publicos que
apoyaron el proyecto. Todo esto se hizo legalmente oficial
en octubre de 1996.

Es facil hacerse estas preguntas: ¢Y nosotros por qué no?
éY cuando nos tocard la investigacion de nuestra
enfermedad? ¢ Es posible que consigamos tener centros de
referencia?

Una clara y breve reflexion:

AHORA QUE HAY UN EQUIPO MEDICO QUE
PARECE INTERESARSE POR LA ICTIOSIS,
NO PODEMOS NI DEBEMOS
DEJAR PASAR ESTA OPORTUNIDAD.
POR LOS QUE SOMOS Y SEREMOS.
POR NOSOTROS Y POR NUESTROS HIJOS.

Se puede decir mas alto pero no mas claro.
M* Carmen Caballero Fort
Miembro de ASIC
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LA LEYENDA DEL HOMBRE PEZ DE LIERGANES

n la willa de Liérganes, en
E:Cantabﬂm vivia a mediados del
siglo XVII el matrimonio formado
por Francisco de la Vega y Maria de
Casar, que tenian cuatro hijos. La
mujer, al enviudar, mandé al
segundo de ellos, Francmoo, a Bilbao,
para que aprendiese el oficio de
carpintero. Dicen las leyendas, que
iba a nadar todos los dias a la Ria,
mcluso en invierno, buceaba muy
bien y nadaba muy rapido. La
vispera del dia de San Juan del afio
1674, se fue a nadar a la ria del
Nervién. Fl joven se desnudé, entrd
en el agua y se fue nadando ria
abajo, hasta perderse de wvista. El
muchacho era un excelente nadador
por lo que nadie temié por él, hasta
pasadas unas horas, que lo dieron
por ahogado y fueron a
comunicarselo a la madre que lo dio
por muerto.

mco anos més tarde, en 1679,

mientras unos pescadores
faenaban en la bahia de Cadiz, se les
apareclé un ser acuatico extrano,
con apariencia humana. Cuando se
acercaron a él para ver de qué se
trataba, desaparecia. La insélita
aparicién se repitié por varios dias,
hasta que finalmente pudieron
atraparlo, cebandolo con pedazos de
pan y cercandolo con las redes.
Cuando lo subieron a cubierta
comprobaron con asombro que el
extraflo ser era un hombre joven,
corpulento, de tez pélida y cabello
rojizo y ralo; las tnicas
particularidades eran una cinta de
escamas que descendia de la
garganta hasta el estmago, otra que
cubria todo el espinazo, y unas unas
gastadas, como corroidas por el

salitre.

]_Jos pescadores llevaron al extrafio
sujeto al convento de San Francisco

donde, después de conjurar a los
espiritus malignos que pudiera
contener, le mterrogaron en varios
idiomas sin obtener de él respuesta
alguna. Al cabo de unos dias, los
esfuerzos de los frailes en hacerlo
hablar se vieron recompensados con
una palabra: Tiérganes’ El suceso
corri6 de boca en boca, y nadie
encontraba explicacién alguna al
vocablo hasta que un mozo
montaiiés, que trabajaba en Cadiz,
comentd que por sus tierras habia un
lugar que se llamaba asi. Don
Domingo de la Cantolla, secretario
del Santo Oficio de la Inquisicién,
confirmé la existencia de Liérganes
como un lugar cercano a Santander,
perteneciente al arzobispado de
Burgos, y del cual él era ortundo. De
mmediato mandé noticia del
hallazgo efectuado en Cadiz a sus
parientes, solicitando que
mformaran de st alli habia ocurrido
algin suceso que pudiese tener
conexién con el extrafio sujeto que
tenfan en el convento. De Liérganes
respondieron que alli no habia
ocurrido nada extraordinario fuera
de la desaparicién de Francisco de la
Vega, hijo de la viuda Maria de
Casar, mientras nadaba en el rio de
Bl]bao pero que esto habia ocurrido
cinco anos atras.

sta respuesta excité la curiosidad

e Juan Rosendo, fraile del
convento, quien, deseoso de
comprobar si el joven sacado de la
mar y Francisco de la Vega eran la
misma persona, se encaminé con él
hacia Liérganes. Cuando llegaron al
monte que llaman de la Dehesa, a
un cuarto de legua del pueblo, el
religioso mandé$ al joven a que se
adelantara hasta alli. Asi lo hizo su
silencioso acompafante, que se
dirigi6 directamente hacia
Liérganes, sin errar una sola vez al
camino; ya en el caserio, se
encaminé sin dudar hacia la casa de
Maria de Casar. Esta, en cuanto le
vio, le reconoci6 como su hijo
Francisco, al igual que dos de sus

hermanos que se hallaban en casa.

Elca}'soven Francisco se quedé en

a de su madre, donde vivia
tranquilo, sin mostrar el menor
mterés por nada ni por nadie.

Siempre iba descalzo, y si no le
daban ropa no se vestia y andaba
desnudo con absoluta indiferencia.
No hablaba; sélo de vez en cuando
pronunciaba las palabras 'tabaco’,
'pan'y 'vino', pero sin relacién directa
con el deseo de fumar o comer.
Cuando comia lo hacia con avidez,
para luego pasarse cuatro o cinco
dias sin probar bocado. Era décil y
servicial; si se le mandaba algin
recado lo cumplia con puntualidad,
pero jamas mostraba entusiasmo
por nada. En una ocasién, un sujeto
del pueblo lo envi6 a Santander con
un papel para otro sujeto, teniendo
que pasar obligatoriamente por la
ria que tenia mas de una legua de
ancha (algo mas de 5000 metros).
Buscé una barca en el sitio de
Pedrefia, y no hallando alli minguna,
se eché al agua y sali6 en el muelle de
Santander, donde le vieron muchos
mojado, junto con el papel.

r todo ello se
Ploe crefa loco
hasta que un
buen dia, al cabo
de nueve afos,
desapareci6 de
nuevo en el mar
sin que se supiera
nunca mas nada

de él.

unque esta persona existié
ealmente, y han llegado hasta
nuestros dias sus descendientes, no
deja de ser una leyenda o mito. En el
mismo pueblo de Lierganes, ha
tenido una plaza con su nombre, en
memoria a la leyenda.

En alguna ocasién, posteriormente
a la historia, algin médico se
atrevié a diagnosticar que debi6 de
tener, entre otras cosas, ictiosis, terma
que nunca se pudo corroborar. Aqui
queda esta historia, para los que
quieran profundizar més, no tanto
en lo que se dijo, si no en lo que no
se dijo.
José A. Lujan Navarro.
Presidente de ASIC
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Jaraba (Zaragoza) 4, 5 y 6 de diciembre de 2010

En el afio 1010, el lll encuentro de  realizbé la Junta General ordinaria y  de la Asociacion que se encontraban en
Afectados de Ictiosis se llevé a cabo en extraordinaria de la Asociacién. el orden del dia, ademas de disfrutar del
Jaraba (Zaragoza). Los alli reunidos tuvieron tiempo de  resto de actividades programadas junto
Dentro del programa de actividades, se hablary comentar sobre todos los temas  al todos los asistentes al encuentro.

N,

El pasado 20 de Junio de 2010, se
celebré en Muro (Palma de Mallorca),
una Diada Taurina, donde cocinaron
una paella gigante y posteriormente se
celebré6 una  corrida  tauring,
organizada por la Pefia Taurina
. Murera, asistieron a ambos eventos

20 junio 2010

Con esfo queremos hacer una
pequeiia aporfacién a la Asociacién.
Para este mes de mayo 2011, ya
estamos celebrando una Diada

CrSTES <170 . S orferon Solidaria en Mancor, donde una de las
PENY unas 1/ personas, queé Compartieron  Aqqcigcidénes  beneficiarias serd de
Fh b SO . un dia de amistad y compaferismo. nUevo Asic
T AR Del importe recaudado en este ado, |, cludo @ fod
AR - o n saludo a todos
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Ictiosis, de la que somos socios.

-ru‘ll‘ﬁ'l-‘,|
o mu“ At -‘r.“:_"".‘.,_ ..\:T: =
-w-'ﬂ;'.'ﬁd-'ﬂ‘ e -
v-ﬂ!‘“ﬂ“ﬁgmﬂ_‘
~» i

[ I




ASOCIACION EsPANOLA DE lIcTi1OSI1S

Navacerrada (Madrid) 4, 5y 6 de junio de 2010

.

Partic?pantes en las Jornadas 2010

Como cada afio por las mismas fechas en las que el calor
y el buen tiempo invita a hacer una escapada de fin de semana,
nos disponemos a realizar y al dar comienzo a las octavas
joradas de convivencia de afectados, amigos y familiares de
afectgdos.

e afo, hemos decidido llevar a cabo nuestras jomadas
en un lugar del cual poseemos ya un precioso recuerdo de
afos anteriores: Navacerrada, en el hotel Arcipreste de Hita los
dias 4,5y 6 de Junio del 2010.

uimos llegando al hotel y déndonos la bienvenida unos a
ofros, entre abrazos y sonrisas nos volviamos a encontrar con
afectados y amigos de todas partes de Esparia.

Ya entrada la noche disfrutamos de nuestra compaiiia y de
una cena en el hotel todos juntos. Seguido de una sobremesa,
no muy prolongada, ya que pronfo todos notariamos el
cansancio de largas horas de viaje. E

| sdbado nos

reunfomos a las 9 para
desayunar y ponemos mds
tarde manos a la obra con lo
que iba a ser el contenido
mds imporfante de nuestras
jomadas, un dia con un alto
confenido relacionado con
la Ictiosis y con la asociacién.

Se debatié sobre el X
aniversario de la asociacion,
nuevas ideas para la revista,
se dio a conocer el balance
econdmico, las subvenciones
presentadas, libro de FEDER,

entre ofros.

A|o largo del dia tuvo

lugar una demostracién y distribucion de cremas de un

importante laboratorio  farmacoldgico, que propuso ofras
alteativas, cremas, para el fratamiento de la ictiosis.

|.a gran ausencia del dia fue por parte del Doctor Francisco
Martinez, el cual iba a impartir una conferencia, pero por
motivos personales le fue imposible acudir a las jomadas.

bre las 7 de la tarde se dejé tiempo libre para todos los
presentes, mds farde nos reuniamos para cenar y después,
todos aquellos que nos queriamos divertir nos desplozamos al
centro del pueblo donde esfuvimos bailando y divirtiéndonos en
un local hasta que el cuerpo aguanté.

| domingo después de desayunar tuvo lugar la sesién
fotogrdfica de grupo para el recuerdo, durante la mafana
disfrutamos de tiempo libre para dialogar, despedimos o
aclarar dudas. Después de la comida dimos por finalizadas las
jomadas y nos despedimos hasta el préximo encuentro.
Como en afios anteriores fodos los nifios mayores de 5 afios,
se alojaron con sus amigos en los Bungalow que hay en el
hotel. Y disfrutaron de un programa diferenciado, siempre
supervisados y acompariados de monifores de la Asociacion
Babilén quienes realizaron actividades en las que se intentaba
fortalecer su autoesfima e independencia.

Inma Navarrete Navarro. Trabajadora Social ASIC.
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Pequeiios participantes en las Jornadas 2010
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