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Editorial -

“Uno de los secretos profundos de la vida es que lo uinico que merece
la pena hacer es lo que hacemos por los demds...”

Cada vez que nace un nifio con Ictiosis sabemos lo que significa: sabemos el shock que estd recibiendo la familia,
conocemos la cantidad de preguntas que se amontonan en sus cabezas y lo dura que es la incertidumbre en los
primeros meses... lo sabemos porque lo hemos vivido igual que vosotros. Os comprendemos bien. Vosotros sentis lo
que nosotros sentimos, sufris lo mismo que nosotros y vuestra lucha es la misma que la nuestra.

Cada nifio, cada familia, cada experiencia y cada historia es también un poco nuestra porque cada nifio y cada familia
ocupan un hueco especial en nuestro corazén. Nuestra lucha es por nuestros hijos pero también por los vuestros y por
todos los afectados de Ictiosis.

Nuestro dia a dia, con nuestras necesidades, nos hace acercarnos a quienes son como nosotros, a nuestros iguales,

a nuestra otra familia. Si, somos afortunados porque tenemos dos familias: la propia y la de la Ictiosis; porque tenemos
la gran suerte de que existe una Asociacion Espafiola de Ictiosis y, al menos, ya no nos sentimos Unicos y extrafios en
el mundo y ante el mundo, como les pasaba a las familias hace no muchos afos.

Sentimos que esta “nueva familia” es la que nos arropa, la que nos acoge, la que nos consuela en nuestros momentos
mas bajos y duros. Ellos si entienden de qué hablamos, ellos si se ponen en nuestra piel y nos dan lo que realmente
necesitamos: esa “ausencia de fronteras” entre los que sufrimos la enfermedad.

Somos una asociacién abierta en la que trabajamos para crecer hacia la mejora de la calidad de vida de nuestros
afectados y por qué no, “mantenemos la esperanza de que en un futuro podamos hablar de la Ictiosis en pasado”.

Gracias a las familias de la ASIC y a todos los afectados por vuestra fortaleza, porque sélo vosotros sabéis y sentis lo
que implica vivir con esta enfermedad. Gracias por superarla cada dia y contagiar vuestra valentia.

Gracias a todos los colaboradores y amigos porque conocéis muy bien nuestras necesidades y nos ayudais a superarlas.

Gracias a todos los especialistas médicos en dermatologfa, oftalmologia, otorrinolaringologia, genética, nutricion,
psiquiatria, psicologia, pediatria, alergologia... que os habéis “puesto en nuestra piel“y nos habéis llegado al corazén a
través de vuestra implicacién con la Ictiosis. Gracias porque cada dia sois mas los que os interesais por esta enfermedad
y nos hacéis sentir que realmente “merece la pena sequir sofiando porque nuestros suefios serdn un dia una realidad”.

Gracias a los que seguis luchando por la investigacion y no os dais por vencidos a pesar de las innumerables
contrariedades que tenéis que superar debido a la falta de presupuesto y ayudas desde la administracion.

Gracias a los que con vuestro generoso donativo hacéis crecer cada dia mas el Fondo de Investigacion para la Ictiosis.

Gracias a los voluntarios porque ya sois parte de nosotros. Habéis sabido acariciar la piel de nuestros Minichthys,
Pequichthys y Grandichthys con una preciosa cancién: “Ponte en mi piel”.

Gracias a los laboratorios que generosamente también os implicdis con la ASIC en beneficio de los afectados y sus
familias. Sabed que sois muy importantes en esta lucha por mejorar la calidad de vida de nuestros pacientes.

Gracias a los que de forma totalmente altruista nos estais dedicando vuestro tiempo, entusiasmo y esfuerzo. Gracias
porque cada vez sois mas las familias que os estdis animando a colaborar. No hay aportaciones pequefas o grandes:
todas son igual de importantes.

Y gracias también a todos vosotros, a los que “tampoco” es necesario que os demos las gracias...

Gracias a todos desde el corazdn, porque es nuestra tinica manera de hacerlo. La Ictiosis sélo sabe hablar desde el
corazén y quienes sean capaces de escucharla se verdn gratamente recompensados, estamos seguros de ello.

Tenemos por delante infinitos dias para seguir “haciendo por los demds” y para que se cumplan todos nuestros suefos.
Estdis todos invitados a esta emocionante y gratuita aventura por la que merece la pena luchar.

Desde el Equipo Directivo, un abrazo de corazén a todos y cada uno de vosotros.

José M.4 Soria de Francisco - M.? Inmaculada Arroyo Manzanal - Belén Ruiz de Miguel
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ASIC - Salud

Dra. Angela Hernandez Martin

Dermatologa.
Hospital Infantil del Nifio Jesus, Madrid

El objetivo final de este estudio se esta
difundiendo para animar a que los
investigadores se ocupen de los campos
identificados por consenso de los pacientes,
cuidadores y profesionales sanitarios.

La vida cotidiana y la practica comin les fuerza
para establecer cuales son las preocupaciones
mas importantes en los pacientes con Ictiosis.

Priorizacion de Incertidumbres Terapéuticas
en el Tratamiento de la Ictiosis:
Lo gque nos preocupa gue investiguen

Los pacientes con Ictiosis sufren un deterioro
importante de su calidad de vida porque su
enfermedad de la piel se relaciona también con el
picor, los problemas de sudoracidn, el retraso del
crecimiento durante la infancia, los problemas
oculares, los trastornos de la audicién y la
repercusion en sus relaciones sociales.

En la actualidad, la evidencia cientifica sobre los
tratamientos es escasa, y los temas que se investigan
por los investigadores académicos y las compafifas
farmacéuticas pueden tener poco interés para los
profesionales de la salud o los pacientes y sus
cuidadores. En las enfermedades menos frecuentes es
especialmente establecer una agenda de investigacion
que haga coincidir el interés de la investigacion
académica y las necesidades de los pacientes.

Una institucion financiada por el Instituto Nacional
para la Investigacién de la Salud del Reino Unido
denominada “Alianza Lind James”, ha desarrollado un
método de investigacion dirigida a saber qué es lo

4|

que los pacientes, sus cuidadores y los profesionales
de la salud estdan mas interesados en investigar
(estudios de priorizacién de incertidumbres). Se ha
llevado a cabo, por ejemplo, en otras enfermedades
dermatoldgicas infrecuentes como la epidermdlisis
ampollosa, y en Espafia se ha hecho también con
las Ictiosis, buscandose para ello la colaboracion
internacional.

El estudio estuvo dirigido por siete personas con
experiencia en Ictiosis e incluyé pacientes, cuidadores
y profesionales de la salud, asi como investigadores y
epidemidlogos. Se realizaron encuestas a través de la
web utilizando herramientas gratuitas de Google.

Participaron la AEDV (Academia Espafiola de
Dermatologia y Venereologia), ASIC (Asociacion
Espariola de Ictiosis pacientes) y FIRST (Fundacién
para la Ictiosis y tipos de piel relacionados), que nos
pusieron en contacto con su miembros afiliados a
través de correo electrénico y/o de sus sitios web

y las redes sociales como Facebook.



Salud - ASIC

Los resultados en relacion con la participacion y el

e ™

numero de incertidumbres se muestran en la figura Encazita
13 107 respuesta (33 pacientes, 36 cuidadores, 38 profesionales )
1' El 61% de los aflllados ASIC y el 74% de IOS [Incluye participaStes itnternapt‘innalés : B pacientes, ScuidZdares, 11 profesionales)
profesionales, tanto nacionales como
iI‘lteI‘I‘laCiOHaleS, tOIné parte en la primera encuesta o 943 incertidumbres a dudas (7087 de Espafia, 156 intemationsles) J
(etapa 2), mientras que el 58% de afiliados a ASIC - ¥ N
y el 80% de los profesionales respondi6 a la Bgrupaciény andlidls | se eruyen chudas chiplicades,
las no referidas atratamiento
segunda encuesta. No tenemos datos respecto a la — (n=as3)
participacion internacional de los pacientes, ya que — i)
FIRST anuncio la encuesta a través de su sitio web o 58 Incerticumbres finales /
y de las redes sociales, de modo que no podemos ¥
saber cuanta gente lo supo y no la quiso contestar. 4 Votaclén general paraver impartancia
Al final lleg6 a una lista resumida de 68 dudas 133 votartes
principales que interesaba investigar, de las cuales 145 mmrantos, 49 codNboras, 38 profestonslos)
se extrajeron las 10 mas importantes durante una (Inclure participartes internationsl=s; 7 pacientes, 7 cuidadores, 10 prafes anales]
reunion de consenso; curlosamentef 1}ub0 un \_ aqupaciin an 1ss S5 dudas més votadss
alto nivel de acuerdo entre los participantes en ¥
esta reunion final y no fue dificil establecer las e
. . . . . Reuniénfinal de consenso
10 incertidumbres prioritarias para todos.
3 pacientes, 3 cuidadores, 6 dermatdlogos, 1 oftalmalaga, 1 otoring, 3 medisdaras
Los temas principales, en orden decreciente de R 2 e R——
-

importancia, se centraron en conocer:

N Figura 1. Resumen de los resultados del estudio

1. Efectos secundarios a largo plazo de los retinoides orales. Los retinoides orales son muy utilizados
para mejorar las Ictiosis congénitas. Sin embargo, existen algunas dudas sobre los efectos secundarios a
largo plazo, la dosis 6ptima, el mejor régimen de terapia (que puede ser intermitente o terapia continua,
y tener o no temporadas de interrupcién), la edad inicial recomendada y las pautas de seguimiento.

s

2. El mejor agente queratolitico topico. Disponemos de diversos tratamientos queratolicos, pero no hay
datos claros a favor de uno u otro, aparte de las preferencias personales.

Iorizacion

3. Picor. A pesar de que el picor es uno de los factores que mds afecta a la calidad de vida, ningtin estudio
ha abordado esta cuestion.

4. Efectos secundarios a largo plazo de los agentes queratoliticos tdpicos. Los queratoliticos tépicos son
beneficiosos, pero existen dudas sobre si se absorben a través de la piel, sobre la cantidad y extension
corporal méxima recomendables, o la edad minima en que se deben de aplicar.

vl

Los cuidados del recién nacido. Los bebés colodién bebés, los bebés con Ictiosis arlequin y los pacientes
que nacen con eritrodermia ictiosiforme grave muestran un deterioro importante de la piel y suelen
necesitar incubadora y prevencion de las infecciones. Sin embargo, desconocemos cudl es el grado
necesario de humedad de la incubadora, la temperatura ideal, el mejor agente hidratante y si es necesario
aislar al recién nacido para prevenir las infecciones o es mejor que mantengan el contacto con la madre.

6. El mejor tratamiento ocular. La sequedad de ojos y la posible evolucion hacia la queratitis y la fotofobia
son hallazgos frecuentes en todos los tipos de Ictiosis. Los pacientes utilizan una amplia variedad de gotas
para los ojos que contienen suero autdlogo, solucién salina, dcido hialurdnico, etc., pero no saben cudl es
el mejor producto.

7. El retinoide oral mas eficaz. Aunque la mayoria de los pacientes con Ictiosis utilizan el acitretino, hay
otros retinoides orales, tales como la isotretinoina, la alitretinoina o el bexaroteno en el mercado. No esta
claro si alguno de estos retinoides orales es mas eficaz o es mas seguro.

8. El mejor tratamiento para prevenir la alopecia. La alopecia del cuero cabelludo, pero también la perdida
de las cejas y las pestafias son frecuentes en muchos pacientes con Ictiosis. La eliminacién de las costras no
parece suficiente para ayudar a prevenir la alopecia, pero se desconoce que se puede hacer para evitarla.

9. El papel de la terapia genética. El tinico tratamiento curativo implicaria necesariamente la terapia
genética. Aunque ya hay estudios preliminares en pacientes con mutaciones en TGM1, se necesitan
estudios en humanos y/o grandes muestras de pacientes para poder sacar conclusiones fiables.

10.El mejor tratamiento para las formas eritrodérmica. Ni los tratamientos topicos ni los tratamientos
orales mejoran la rojez generalizada o localizada. Es posible que los nuevos tratamientos biolégicos, la
terapia con laser, o los farmacos antiinflamatorios podria ser ttiles. -
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ASIC - Salud - Breves

Algunos de los participantes en el “Taller Final del Estudio
de Priorizacion”.

De izquierda a derecha:

M.? José Lépez, afectada; Carmina Cabrera, afectada;
J. Maria Soria, cuidador; Dra. Inmaculada Gonzalez,
oftalméloga; Dra. Eulalia Baselga, dermatéloga;

Dr. Pedro Redondo, dermatdlogo; Dra. Ana Martin,
dermatéloga; Dr. Luis Jiménez, otorrinolaringélogo;
Dr. ). Manuel Azafia, dermatélogo; Dr. Raul de Lucas,
dermatélogo; M. Inmaculada Arroyo, enfermera;
Belén Ruiz, cuidadora; Irene Mur, afectada

Es evidente que algunos de los temas priorizados podrian mostrar una realidad parcial. En segundo
son demasiado amplios, y que cuanto mas concisa lugar, algunos participantes pueden haber alentado
: la incertidumbre, mas f4cil de llevar a cabo la a participar a sus médicos y cuidadores, y por lo
S investigacion. Sin embargo, estas amplias areas tanto, aumentando la importancia de sus
= reflejan bien las preocupaciones generales més preocupaciones individuales.
I importantes y podrian transformarse facilmente o ) o )
oS en cuestiones mds especificas. La principal El objetivo final de este estudio se esta difundiendo
=8 limitacién de nuestro estudio es que no todos los para animar a que los investigadores se ocupen de
= pacientes, cuidadores y profesionales de la salud los campos identificados por consenso de los
o pueden estar de acuerdo con estas 10 prioridades. pacientes, cuidadores y profesionales sanitarios.
-g De hecho, hubo algunos posibles sesgos en esta La vida cotidiana y la practica comun les fuerza
E encuesta. En primer lugar, no todos los pacientes para establecer cudles son las preocupaciones mds
con Ictiosis pertenecen a ASIC, por lo que los datos importantes en los pacientes con Ictiosis. m
vBreve 1_ Equipo Directivo de la ASIC

ASIC en el 18" Forum de Entidades Laboratorios Novartis organizé el 1 Forum de Entidades en

Barcelona y nos invité a participar a la ASIC.

Innovando y compa rtiendo. No sélo lo estuvimos de manera presencial sino que también
: preparamos un poster para exponerlo en el “dgora de iniciativas
0 rganiza do por NOVARTIS Y prdcticas de éxitos de las entidades” junto a otros proyectos.

Estudio de Priorizacién de Incertidumbres Terapéuticas
en Ictiosis Congénitas

3 Descripcicn del proyecto: Estudio que permitiera obtener,
1 b 8 : empleando un método predefinido y reproducible, una lista
" de prioridades para la investigacion en Ictiosis congénitas
ESTUDIO D€ PRIOARACON SE R ‘ (excluxendo la |(EtIOSIS vulgar}, Fentrandose en las necesidades
TERAPEUTICAS EN ICTIOSIS CONGENITAS ; de pacientes, cuidadores y clinicos...

Objetivos: Describir por orden de prioridad los problemas
terapéuticos que, no teniendo una adecuada respuesta actual,
son relevantes para pacientes y clinicos...

Acciones y actividades principales: Utilizando la metodologia
propuesta por la guia de Asociaciones para el establecimiento
de prioridades o Priority setting partnerships (PSP) de la James
Lind Alliance (JLA), para que clinicos y pacientes puedan
identificar y priorizar juntos incertidumbres en cuestiones
importantes para ambos...

Logros e impacto: Este estudio ha seleccionado las
incertidumbres terapéuticas mds importantes de la Ictiosis para
la investigacion posterior...

Aprendizaje y factores de éxito: La priorizacion de incertidumbres
terapéuticas es fundamental para saber qué estudios de
investigacién importan mds a los interesados... m
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vEncuesta de la ASIC_
¢ Qué médicos atienden a los pacientes

con Ictiosis en Espana?

A pesar de que todos sabemos que las Ictiosis congénitas son
enfermedades genéticas de muy baja prevalencia, bien es cierto
que nos puede sorprender que no lleguen a 300 los casos
diagnosticados hoy en Espafia.

Tampoco hace falta recordar que nuestros afectados sufren un
importante deterioro en su calidad de vida, puesto que a las
acusadas y visibles manifestaciones cutdneas, hay que afadirle la
hiposudoracion, el prurito, el retraso en el crecimiento durante la
edad infantil, la alopecia cicatrizal, las severas queratitis en
muchos casos, un acusada hipoacusia y los también preocupantes
problemas de relacién social. Tanto es asi, que no son solamente
los dermatélogos quienes nos visitan, sino que necesitamos la
atencion de oftalmologos, otorrinolaring6logos, endocrinos,
especialistas en nutricién y psiclogos, que todavia tienen menos
experiencia en estos tipos de patologias dermatoldgicas.

Tuvimos interés en realizar durante el primer trimestre del 2014,
una encuesta entre los miembros de la Asociacion Espafiola de
Ictiosis, con el objetivo de determinar los especialistas que podian
tener experiencia en Ictiosis. La respuesta de 72 asociados a ASIC
unidos a los datos de dermatdlogos que atendian a otros

35 pacientes, dieron como resultado lo reflejado en la Tabla 1.

Aparte de los datos recogidos en la tabla, podemos deducir que:

1. Hay muy pocos dermatélogos con experiencia en un nimero
significativo de pacientes con Ictiosis.

2. Muchos pacientes no son atendidos de forma regular por otros
especialistas.

3. Conocemos los nombres de los dermatélogos que atienden a un
tercio del total de pacientes espafioles.

4. La proporcion de dermatdlogos, oftalmélogos y
otorrinolaringélogos que atienden a un Unico paciente es muy
significativa y ciertamente real.

No hace falta recalcar que la experiencia la adquieren aquellos
profesionales que atienden a un ntimero significativo de pacientes,
con lo cual la creacion de Centros de Referencia facilitaria la
agrupacion de un nimero significativo de los mismos y ayudaria a
mejorar la asistencia y el seguimiento multidisciplinar.

Es evidente que como pacientes priorizamos en primer lugar la
consulta a dermatologia, seguida de oftalmologia y
otorrinolaringologia; sin embargo, hay una serie de preguntas que
nuestras escasas visitas a otros especialistas dejan en el aire.

Asi pues, unas visitas regulares a endocrinos y nutricionistas
podrian servir para conocer aspectos como:

* ;Puede alguna dieta mejorar los sintomas de la descamacion
y/o prurito, asi como mejorar la calidad de vida?

Los nifios con Ictiosis a los que se controlan y se tratan en funcién
de los resultados, los niveles de vitamina D, PTH, calcio y fésforo,
(crecen mas que los que no? ¢Cada cudnto deberia hacerse?
¢Los niflos con Ictiosis necesitan alguna nutricion especial que
les proporcione mayor aporte caldrico para crecer
adecuadamente?

¢Las personas con Ictiosis a las que se hace una gastrostomia
precoz o nutricion por sonda crecen mejor y tiene una mejor
calidad de vida?

¢Los nifios con Ictiosis necesitan algin aporte nutricional para
crecer adecuadamente?

Por otro lado, sabemos que las revisiones periddicas al oftalmélogo
son buenas para aliviar las molestias oculares, tener mejor visién y
mejor calidad de vida, pero ¢cada cuanto deben hacerse? Si bien
el seguimiento oftalmolégico de un paciente con Ictiosis deberia

Encuesta - ASIC

queratitis crénica varia en funcién del estado de la piel del paciente,
o0 un ectropion puede conducir a complicaciones como la
conjuntivitis cronica, la queratitis, la ulceracion corneal, el lagrimeo
constante,... Ambas clinicas pueden variar tan solo dependiendo de
la estacion del afio, del clima, del entorno, del estado de la piel...

Igualmente ocurre con el significativo ntimero de pacientes con
problemas de audicién debido a su Ictiosis, que tampoco son
atendidos por el mismo otorrino, teniendo ademas la sensacion de que
se limitan a eliminar los tapones, sin aconsejarnos nada mas al
respecto. Si bien la perdida creciente pero temporal de la audiciéon
debida a la descamacién y a las cremas, puede parecer un mal menor
comparado con el resto de cuidados que requiere la Ictiosis, no
pensariamos lo mismo si realmente nos encontrasemos ante un
afectado con sindrome KID (Queratitis, Ictiosis, Sordera) o cuando el
problema real de deficiencia auditiva generase la necesidad del uso de
audifonos, existiendo ademas un trastorno del lenguaje asociado a esa
pérdida auditiva. Dejando a un lado los casos mas extremos, puede ser
habitual que entre los pacientes surjan ademas estas cuestiones:

* Los pacientes que reciben tratamiento preventivo de las infecciones
por hongos en los oidos, o los que visitan periédicamente al
otorrino ;tienen menos tapones, sordera, trastornos del lenguaje y
del desarrollo cognitivo, y por tanto, mejor calidad de vida? ;Cada
cudnto serfan aconsejables estas visitas?

* ;El empleo frecuente de gotas y la eliminacion periddica de
tapones tiene algun riesgo?

* ¢Hay algtin tratamiento que reduzca la formacién de tapones en
los oidos?

Y por tltimo, es habitual que un paciente con Ictiosis no tenga
genetista, sino que sea el dermatdlogo el que solicite el estudio y el
que informe al afectado de los resultados del estudio genético. Sin
embargo, son muchos los pacientes que no pueden aportar datos al
carecer todavia de los pertinentes estudios.

Todo esto son reflexiones obtenidas de datos conocidos y de la propia
experiencia de nuestros afectados y nos hace valorar la importancia
que tendria para nosotros como pacientes, la creacién de Centros de
Referencia y de equipos médicos que nos hicieran un seguimiento de
la evolucién de cada una de nuestras clinicas.

Referencias

* Hernandez Martin A, et al. Dispersién en la atencion médica de los pacientes
con Ictiosis. Actas Dermosifiliogr. 2015.

Hernandez-Martin A, Garcia-Doval |, Aranegui B, de Unamuno P, Rodriguez-
Pazos L, Gonzalez-Ensefiat MA, et al. Prevalence of autosomal recessive
congenital ichthyosis: A population-based study using the capture-recapture
method in Spain. ] Am Acad Dermatol. 2012;67:240-4.

Hernandez-Martin A, de Lucas R, Vicente A, Baselga E, Morcillo E, Arroyo
Manzanal MI. Reference centers for epidermolysis bullosa and ichthyosis:
An urgent need in Spain. Actas Dermosifiliogr. 2013;104:363-6.

Dermatoélogos Oftalmélogos Especialistas Endocrinélogos

n=70 n=27 ORL n=6
n=19

Atienden 7 pacientes 1 - - -
Atienden 6 pacientes 1 - - -
Atienden 5 pacientes 1 - - -
Atienden 4 pacientes 3 - = =
Atienden 3 pacientes 2 - -« _
Atienden 2 pacientes 9 4 2 -
Atienden un paciente 53 23 18 6
Total pacientes 107 (72+35% 31/72 22172 6/72

N Tabla 1. Proporcién de pacientes con Ictiosis que son atendidos por el mismo especialista,
seguin la encuesta realizada en abril de 2014 entre los asociados de la Asociacién Espafiola

de Ictiosis, ASIC.
*Miembros de ASIC que no contestaron pero cuya informacién estaba disponible.

realizarse siempre por el mismo profesional, la realidad es otra
bien distinta, con lo cual es muy dificil hacer un buen seguimiento
y una buena valoracién de la sintomatologia y evolucion de
nuestros afectados, maxime cuando la afectacion y clinica de una

Asociacion Espafiola de Ictiosis | 7
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Dr. Raul de Lucas Laguna

Dermatologo. Hospital Universitario La Paz, Madrid

Unidades de Referencia para enfermedades
dermatolégicas, CSUR. ;Por qué? ;para qué?
cCOMo? ;cuando? y... ¢dénde?

¢Por qué?

La necesidad de unidades, centros o servicios de
referencia, los llamados CSUR, son una necesidad

en Espafia. De momento no existen este tipo de
unidades para patologia dermatoldgica, aunque
previsiblemente en pocos meses tengamos designadas
para epidermolisis ampollosas hereditarias y para
trastornos hereditarios de la queratinizacion, en este
dltimo grupo se incluyen las Ictiosis hereditarias.

En 2013 la Dra. Angela Hernadndez en un articulo

de opinion publicado en la revista Actas
Dermo-Sifiliogréficas, que es la publicacion oficial de
la academia de dermatologia espafiola, exponia la
necesidad de estas unidades de referencia para las dos
patologfas. Como Angela exponia, los dermatdlogos
pedidtricos sabemos bien lo que es padecer una
enfermedad rara causa genética que afecta a la piel, lo
que nosotros llamamos genodermatosis y sabemos que
generalmente se produce un retraso en el diagndstico
por lo que los pacientes y sus familias realizan un
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Sabemos que los recursos son limitados,
por ello es importante localizar en centros
geograficamente accesibles los equipos
de expertos en una patologia o grupo de
enfermedades raras o poco frecuentes.

Los CSUR deben ofrecer diagnéstico
clinico y genético, consejo genético y los
cuidados necesarios para mejorar la
sintomatologia de nuestros pacientes...

“peregrinaje” de centro a centro, de médico a médico,
perdiendo un tiempo precioso y sufriendo muchas
veces pruebas y tratamientos intitiles.

El elevado ntimero de pacientes con Ictiosis y el
impacto tan importante en la calidad de vida de los
pacientes y de las familias, asi como la complejidad
en el diagnodstico, en el tratamiento y en el manejo
holistico del paciente con Ictiosis justifica que
existan centros de excelencia con profesionales
preparados, que conozcan de forma profunda estos
cuadros y formen parte de un equipo
multidisciplinar que pueda asumir el cuidado

y las complicaciones derivadas de la enfermedad.

¢Para qué?

Para y por el paciente seria la respuesta. Porque nos
importa el paciente, los profesionales y el sistema
publico de salud, debemos ofrecer lo mejor de
nosotros mismos. Sabemos que los recursos son
limitados, por ello es importante localizar en centros



geograficamente accesibles los equipos de expertos
en una patologia o grupo de enfermedades raras o
poco frecuentes. Los CSUR deben ofrecer diagndstico
clinico y genético, consejo genético y los cuidados
necesarios para mejorar la sintomatologia de
nuestros pacientes que sois vosotros y vuestros hijos.

Otro aspecto muy importante es la formacion a otros
profesionales en Ictiosis a través de cursos, estancias
0 rotaciones en estos centros, reuniones, cursos,
publicaciones, etc.

Por tltimo otro motivo muy importante es la
investigacion y la experiencia que proporciona el hecho
de agrupar muchos pacientes que padecen Ictiosis y
poder realizar ensayos clinicos y estudios que puedan
dar paso a la ansiada curacion de estas enfermedades.

¢Cémo?

El protocolo de designacién de un CSUR es largo y
complejo. Es el ministerio de sanidad el que convoca a
un grupo de expertos, en este caso dermatologos, para
designar qué enfermedades dermatoldgicas por su
complejidad, gravedad, coste, impacto social, etc..
deban ser subsidiarias de ser tratadas en estos centros
de referencia. Los expertos y funcionarios del
ministerio forman una comisién o un grupo de trabajo
que elaborard un documento que incluya la
justificacion de que para una patologia en concreto sea
necesaria de la creacién de una unidad de referencia
de y los criterios que debe cumplir dicha unidad.

La propuesta parte de esta comisién y se expone en
el consejo interterritorial para su aprobacién, desde
alli se convocan a las diferentes consejerias de
sanidad de las 17 autonomias para que sean ellas las
que seleccionen entre sus centros los mas idoneos
para poder convertirse en CSUR.

Este proceso suele durar varios meses, y los aspirantes
a CSUR, si cumplen los criterios designados, pasaran
un examen o auditoria previa a la designacién.

Salud - Breves - ASIC

El centro aspirante a CSUR en Ictiosis debe
demostrar experiencia en esta patologia, disponer
de un registro de pacientes y sobre todo se valora

el trabajo dentro de un equipo multidisciplinar que
pueda asumir todas la complicaciones derivadas de
la patologia. Un requisito esencial es garantizar la
transicion a la edad adulta, por lo que lo habitual es
que se establezcan contratos de colaboracion entre
centros pedidtricos y sus homologos de adultos.

¢Cuando?

2016 es el afio elegido para la designacién y
asignacion de CSUR en dermatologia. La seleccién
de centros para Epidermdlisis Ampollosa ya se ha
realizado, aunque aun no se han designado. A finales
de junio se ha convocado la comisién para aprobar
los criterios de seleccién de CSUR de trastornos
hereditarios de la queratinizacion, por lo que si la
situacién politica de nuestro pais no lo impide
previsiblemente tendremos CSUR de Ictiosis en
otofnio de 2016; crucemos los dedos.

¢Donde?
La accesibilidad, la experiencia, la idoneidad del

hospital y del servicio marcard la localizacién
del CSUR.

Los criterios que deben cumplir los centros, reflejan
la experiencia en esta patologia tanto desde el punto
de vista cientifico como humano.

En el caso de las Ictiosis y trastornos hereditarios de
la queratinizacién todos los dermatdlogos de este pais
sabemos quienes son los profesionales mas idoneos,
casi me atreveria a decir la profesional mds idonea.
Por otro lado los pacientes han hablado, pues el hecho
de que un servicio de dermatologia tenga experiencia
en una patologia rara, no nos engafiemos, es porque
vosotros nos habéis elegido.

A buen entendedor... m

vBreve 2_ ,
£ Queridis il p s [l EIHERS
Ictiosi ICTIMOSIS
CLIOSIS « Pensamos que la mejor manera de festejar el dia I
sSe va d e de nuestra boda es compartir con todos vosotros

boda...

;‘ objeto, hemos decidido donar el dinero de tu
detalle a la Asociacion Espaiiola de Ictiosis.
Te llevards la sonrisa de gratitud de todas las

O personitas que sufren esta enfermedad rara».

En nombre de todos ellos:

/V[mcés/rm

Gracias por
compartir con

la Ictiosis vuestra
felicidad. m

A

la alegria de un gesto solidario.
Por este motivo, en lugar de ofrecerte un simple

Ponte en
nuestra piels.

Asociacion Espafiola de Ictiosis | 9
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Carmela Davila Pousa
Servicio de Farmacia

Complexo Hospitalario Universitario de Pontevedra

N-acetilcisteina, nuevas
indicaciones para un antiguo

farmaco

La N-acetilcisteina (NAC) es un precursor de un
aminodcido (la L-cisteina), que tiene propiedades
antioxidantes y que se utiliza desde hace décadas como
mucolitico, ya que disminuye la viscosidad de las
secreciones bronquiales facilitando su expulsion.

En Espafa esta comercializado en presentaciones por
via oral y parenteral, como tratamiento coadyuvante en
los procesos respiratorios que cursan con hipersecrecion
mucosa excesiva o espesa y como antidoto para la
sobredosis por paracetamol.

En los ultimos afios, recientes publicaciones y estudios
han puesto de manifiesto la versatilidad de esta
molécula en el tratamiento de patologias muy diversas
como la fibrosis pulmonar, la nefropatia por contraste,
el tratamiento de la enfermedad pulmonar obstructiva
crénica (EPOC), la enfermedad cardiaca isquémica y
en trastornos bipolares. Ello es debido a sus multiples
mecanismos de accién. Es relativamente frecuente que
medicamentos con indicaciones muy concretas,
ampliamente estudiadas y autorizadas en el pais que
lo comercializa, se descubra que tienen utilidad en
otras patologias y que pueden presentarse como una
buena alternativa a los tratamientos convencionales o
incluso aportar soluciones para enfermedades que no
tenfan tratamientos previos. Este nuevo uso se conoce
con el nombre de “off-label“ o fuera de ficha técnica

y exige entre otros trdmites el consentimiento
informado por parte del paciente o de sus
progenitores (en caso de menores) para poder
emplearse en la nueva enfermedad. Esta situacién
tiene una importancia vital en patologias muy
concretas como las enfermedades raras.

Volviendo a las nuevas aplicaciones de la NAC, en 1999
los médicos espafioles: Dr. Redondo y Dra. Bauza,
describieron por primera vez el uso de la NAC en el
tratamiento de hiperqueratosis producida en la Ictiosis
Lamelar. Las propiedades queratoliticas de esta vieja
molécula son debidas a la inhibicién de la
hiperproliferacién de los queratinocitos causantes

de las escamas en la piel. A partir de este momento

se incorpora un farmaco mas por via tdpica al pequefio
grupo de medicamentos que se utilizan en la Ictiosis
Lamelar. Su principal ventaja es que presenta una
opcién terapéutica con un mejor perfil de seguridad
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frente a otros tratamientos convencionales como el
acido salicilico y los retinoides por via oral. Hay que
tener en cuenta que el tratamiento de la Ictiosis lamelar
es cronico y cuando los medicamentos se utilizan por
via tdpica se aplican por toda la superficie corporal.
Ademas de la eficacia, los efectos adversos a largo
plazo son el factor limitante de cualquier tratamiento.

Segtn los trabajos publicados hasta la fecha, la NAC

se utiliza a una concentracién del 10%. La Dra. Bassotti
et al. la indicaron en emulsién al 10% combinada con
urea al 5%, argumentando que la urea mejoraria la
absorcién transcutdnea de la NAC. Con esta publicacién
empezaron a desarrollarse varias formulaciones y
concretamente en nuestro hospital se inicié una estrecha
relacion con los pacientes con Ictiosis lamelar. En otras
publicaciones se describe que su utilizaciéon también ha
sido beneficiosa para mejorar el ectropién que presentan
muchos pacientes, pudiendo incluso evitar la cirugia.

Frente a todas las ventajas que presentaba inicialmente
el tratamiento topico con NAC, su intenso olor
desagradable debido a la presencia de grupos
sulfhidrilo (contiene azufre) dificultaba en muchos
pacientes la continuidad del tratamiento y provoca

el rechazo del mismo.

Desde el punto de vista galénico, se han realizado
diferentes modificaciones en la férmula con objeto de
mejorar las caracteristicas organolépticas y minimizar
el olor fétido caracteristico de las preparaciones que
contienen este farmaco. Nuestra experiencia personal
se ha basado principalmente en la incorporacion de la
esencia de romero y en amortiguar el caracter dcido de
la molécula. También hemos empleado bases diferentes
segun la zona a tratar puesto que las zonas mas
hiperqueratinizadas como palmas de las manos y
plantas de los pies necesitan bases mas oleosas que
favorezcan la penetracién y permanencia del farmaco.
No toda la superficie corporal tiene el mismo grado de
hiperqueratosis y aunque las cremas con fase externa
oleosa (W/O) estarian mas indicadas para esta
patologia, se extienden con peor dificultad, por lo que
para la mayor parte del cuerpo como cara, térax,
espalda y extremidades, es mas aceptable una base
con fase externa acuosa (O/W).
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Una descripcion completa de la férmula desarrollada
con N-acetilcisteina 10% + Urea 5% O/W se describe
en el boletin n.° 46 de “Formula + Acofar”.
(Consultar en: www.ictiosis.org/nac).

Esta experiencia nos ha servido para conocer de cerca
la problematica de una enfermedad rara y la
oportunidad de poder colaborar en el tratamiento y
mejora de la calidad de vida de todos los pacientes
afectados de Ictiosis lamelar.

Es muy importante destacar el grado de desamparo
y olvido que sufren muchos colectivos de pacientes
con enfermedades raras, para los cuales la industria
farmacéutica no investiga, desarrolla ni comercializa
medicamentos. Los profesionales sanitarios tenemos
una gran responsabilidad y deberia ser prioritario el
proporcionar la maxima cobertura a los pacientes
afectados con enfermedades raras, para que puedan
recibir un tratamiento paliativo que alivie su situacién
y mejore su calidad de vida. Ademads es prioritario
establecer y facilitar mecanismos de colaboracién
entre las instituciones sanitarias, profesionales de

la salud y colectivos de pacientes. m
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 Formula magistral tépica de n-acetilcisteina 10% + urea 5%
0/W en el tratamiento de |a Ictiosis lamelar.

“Formula + Acofar”: Boletin n.° 46 mayo y junio 2016.
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“HONORIS CAUSA"

¢Pdnico escénico, miedo a pisar fronteras
inhabitables hasta este preciso momento en que
se desquita de toda cursileria barata?

Si, efectivamente el principio de una gran parcela
mental me impide vivir a veces situaciones
deseadas. Mi piel, tinica, dia tras dia, luchando por
disipar tinieblas fantasmales en caminos
inescrutables. La sociedad ha hecho caso omiso al
grito de auxilio suplicante por el abrazo que tanto
necesita para sanar heridas sangrantes que un dia
apufialaron sin contemplaciones. Sélo con la luz que
reluce la sonrisa de aquel que hace amar el deseo de
una nueva Esperanza aferrada a ese cuarto clavo.

La rivalidad entre sequir o perecer en el intento no
es mds que la tdnica de algo anunciado con
anterioridad a falta de parecer presuntuosa;a quién
pueda interesar una pequena historia de tantas
encerradas bajo llave, esperando ser liberadas por
aquel oido prestado a escuchar y apoyarse
firmemente sobre la roca de otro pedestal.

Mdisica; ldgrimas; dias grises embaucados en
tristezas provocadas; arcoiris resplandeciente para
acariciar sin pudor ni reparo alguno. No temas a
quién te dé vida de su vida, no huyas de el hogar
acogedor,cobijo de corazones y soledades vagando
en tierra de nadie.

Permitanme la licencia de aclamar su atencién ante
una Ictiosis que no sélo debe tratarse como tal,
permitame dejar a un lado el acuiiar los diversos
vocablos y términos médicos, conocidos por todos
los que formamos esta maravillosa familia.

Recuerden por siempre que las manos son el
instrumento que recobra el colorido acuarelado
para pintar el mds hermoso lienzo.

Maria Sdnchez Peina

Asociacion Espafiola de Ictiosis | 11
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Dr. Pedro Redondo

Departamento de Dermatologia. Clinica Universidad de Navarra

¢ Es realmente eficaz y segura la N-acetilcisteina
tdpica en el tratamiento de las ictiosis congénitas?
¢ Cual es el siguiente paso?

Introduccion

Las Ictiosis Congénitas (IC) constituyen un grupo de
enfermedades raras, de baja incidencia, caracterizadas
por la presencia de hiperqueratosis y descamacién
cutanea con aspecto de escamas en la mayor parte del
tegumento cutdneo. Aunque muchos pacientes tienen
prurito intenso, alteraciones oculares, alteraciones
auditivas y trastornos importantes de la sudoracion,
las Ictiosis congénitas no reducen significativamente
la esperanza de vida, salvo algunas asociaciones
concretas y formas graves de elevada mortalidad en el
nacimiento. Se trata por lo general de enfermedades
con una importantisima repercusién psicoldgica por

la apariencia externa de la piel, caracterizada por una
extrema sequedad y descamacion, asi como por un
aspecto de suciedad. Todo ello se exacerba con el frio
y climas secos y mejora en ambientes himedos. Con
frecuencia en las formas severas el engrosamiento y
pérdida de elasticidad de la piel favorece la fisuracién
y posterior sobreinfeccién. El tratamiento es necesario
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Los emolientes y los queratoliticos
topicos son los tratamientos de eleccion
en el manejo de los pacientes con Ictiosis
Congénita, para remover las escamas,
restaurar la funcién barrera de la piel,
reducir |1a perdida transepidérmica de

agua y mejorar la xerosis cutanea sin
causar irritacion.

La eficacia y seguridad de la NAC topica
en las Ictiosis Congénitas parece evidente
en base a las publicaciones previas, pero
existen algunas incertidumbres que
pueden subsanarse con la realizacion de
un ensayo clinico...

de por vida y las alternativas terapéuticas son
limitadas. Como otros trastornos de queratinizacion las
Ictiosis pueden tratarse con el dcido trans-retinoico,
derivado de la vitamina A y uno de los principales
componentes endégenos que controlan el crecimiento
y diferenciacién epidérmica. Sin embargo el uso de
retinoides sistémicos esta limitado por los efectos
secundarios y los largos tiempos de teratogenicidad.!?

Los emolientes y los queratoliticos tépicos son los
tratamientos de eleccion en el manejo de los pacientes
con IC, para remover las escamas, restaurar la funcién
barrera de la piel, reducir la perdida transepidérmica
de agua y mejorar la xerosis cutdnea sin causar
irritacién. Hay que considerar que la disfuncién de la
barrera cutdnea puede limitar la aplicacién de
emolientes en superficies extensas, particularmente
en nifios, cuando hay un riesgo de toxicidad sistémica,
como puede ser el caso del acido lactico (irritacion,
agitacién, mioclonias, dificultad para caminar y
acidosis l4ctica)* y dcido salicilico (fiebre, alcalosis



respiratoria y estado de coma). Al ser productos
necesarios de por vida, el tratamiento topico ademas
de eficaz, debe ser seguro y bien tolerado.

N-acetilcisteina

En el afio 1999, tras unos estudios in vitro sobre
cultivos de queratinocitos, donde apreciamos como la
N-acetilcisteina (NAC) inhibia la proliferacién celular
sin afectar su viabilidad, tratamos la primera paciente
con Ictiosis lamelar utilizando una crema de NAC al
10%>. Los resultados fueron muy satisfactorios tanto
en eficacia como en tolerancia. Posteriormente otras
cinco publicaciones®? han recogido resultados
similares en adultos y en nifios, tanto en tronco y
extremidades como en la region facial; concretamente
se describia en varios de ellos una mejoria del
ectropién tan caracteristico de algunas formas de

la enfermedad, que incluso evitaba su correccién
quirurgica. Tres estudios hacfan referencia a la Ictiosis
lamelar, mientras que en otros dos pacientes no se
especificaba el tipo de Ictiosis.

En los afios sucesivos a la descripcién original se
trataron, a través de un goteo continuo, un numero
significativo de pacientes con IC, tanto por nuestro
grupo de trabajo como por diferentes colegas en otras
ciudades espafiolas. Desde el principio se planted la
posibilidad de disefiar un ensayo clinico, sin éxito por
la falta de un posible patrocinador. Hubo numerosos
contactos con la industria farmacéutica con la idea
de desarrollar y mejorar organolépticamente la
formulacién, pero todos fracasaron por falta de
interés comercial.

La NAC es un tiol derivado de un aminoacido,
comercializado para uso humano desde hace décadas
como mucolitico y expectorante. Su perfil de
seguridad es muy grande incluso a concentraciones
elevadas administradas por via endovenosa, donde se
utiliza como agente nefroprotector en multiples
procesos y como antidoto en la intoxicacién por
paracetamol. En los tltimos afios se han multiplicado
las indicaciones terapéuticas de la NAC, por lo que la
experiencia clinica y el perfil de seguridad son muy
amplios. Se trata de una molécula atdxica e
hipoalergénica, con escasos efectos secundarios
referidos en la literatura en algunos pacientes
asmaticos o atopicos (nauseas, vomitos, urticaria y
angioedema). Su biodisponibilidad es <3% tras su
administracién tépica, con metabolismo hepdtico y
eliminacién renal'!. La aplicacién tépica de NAC se
ha utilizado anecdéticamente para prevenir la
irritacion cutdnea de la radioterapia y para reducir el
eritema inducido por el sol'2. El producto es estable
en multiples férmulas magistrales, aunque tiene un
intenso olor a sulftirico, propio de su estructura
quimica, que puede ser mds o menos enmascarado
con diferentes esencias. Entre otras funciones la NAC
aumenta los niveles de glutatién, el principal
antioxidante enddgeno, por lo que tiene un efecto
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anti radicales libres. Se ha demostrado también un
efecto inhibidor de la NAC sobre la proliferacion

de fibroblastos NIH3T3 mediado a través del bloqueo
reversible del ciclo celular en la fase G1'3, que carece
de efecto citotéxico.

Incertidumbres terapéuticas

Aunque existe una gran disparidad de procedimientos
terapéuticos en la linea de mejorar la hidratacién

y apariencia externa de los pacientes con IC, apenas
existen ensayos controlados aleatorizados que valoren
la eficacia y seguridad de los tratamientos empleados.
Tampoco hay estudios comparativos
intraindividualmente que inclinen la balanza por
alguno de ellos, por lo que la eleccién del tratamiento
termina dependiendo de las preferencias subjetivas
de cada paciente (y/o su médico), y con frecuencia
arroja resultados altamente insatisfactorios.

Recientemente se ha llevado a cabo un estudio de
priorizacién de incertidumbres terapéuticas en IC
excluidas la vulgar, coordinado por la Dra. Angela
Hernandez donde han colaborado pacientes afectados,
miembros de la Asociacion Espaiiola de Ictiosis (ASIC)
y profesionales expertos en la enfermedad. El proyecto
ha sido financiado por la Fundacién de la AEDV
(FAEDV) y el Fondo de Investigacién de la Asociacion
Espafiola de Ictiosis (FIASIC). Los resultados acaban
de publicarse en el British Journal of Dermatology',

y de las 10 incertidumbres recogidas una hace
referencia a ¢cual es el mejor agente queratolitico
topico?, y otra a ¢cudles son los efectos secundarios
a largo plazo de los agentes queratoliticos topicos?
La NAC podria ser la respuesta a ambas, aunque sélo
un ensayo clinico puede confirmar su eficacia

y seguridad.

Seguin una revision sistemadtica reciente, no se han
realizado ensayos clinicos que evalten la eficacia y
seguridad de la NAC tdpica en el tratamiento de las
IC. Ademas, actualmente no hay estudios clinicos
registrados en las plataformas de mayor relevancia
(Current Controlled Trials y WHO International
Clinical Trials Registry Platform)™.

Nuestro pais es pionero en la investigacion y
tratamiento con NAC en pacientes con Ictiosis. En
Espafia muchas familias afectadas utilizan la NAC
tépica en diferentes féormulas y concentraciones a
diferencia de familias de otros paises. Este es un
hecho contrastado en la reunion de la ASIC en julio
de 2014, donde parte del programa cientifico versé
sobre experiencias con la NAC tdpica. Una de las
principales incertidumbres terapéuticas, tanto de los
pacientes y sus familias como de los sanitarios que les
tratamos, es confirmar la eficacia, tolerancia y mejor
concentracion/formulacién de la NAC para que esas
percepciones que presentamos puedan ser validadas
cientificamente?!. Aunque las perspectivas son muy
grandes, la ausencia de medios y la falta de apoyo
por parte de la industria son decepcionantes para un
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colectivo abandonado que, intuye la eficacia de un
tratamiento accesible, pero al mismo tiempo no
puede demostrar qué variables de la aplicacion
pueden mejorar su eficacia y seguridad.

Ensayo clinico

Por todos estos motivos, nuestro grupo de trabajo de
la Clinica Universidad de Navarra en sus sedes de
Pamplona y Madrid, con la colaboracién de la Dra.
Angela Hernandez del Hospital Nifio Jests de Madrid
y el Dr. Salvador Gonzdlez del Hospital Ramén

y Cajal de Madrid, referentes nacionales e
internacionales en Ictiosis congénitas y microscopia
confocal respectivamente, pretende desarrollar un
ensayo clinico para evaluar la eficacia de la NAC
tépica en el tratamiento de las IC. Mediante un
sistema de analisis de imagen digital convencional y
otro de microscopia confocal se valorara el porcentaje
de mejoria obtenido a las 3, 6 y 9 semanas del
tratamiento, asi como la sequedad y descamacién, la
perdida transepidérmica de agua y el resultado
cosmético a corto y medio plazo, valorado tanto por
el paciente o un familiar como por el investigador.

Se trata por tanto de un estudio multicéntrico,
comparativo con placebo, triple ciego, disefiado para
evaluar la eficacia de dos concentraciones diferentes
de NAC tdpica en el tratamiento de las Ictiosis
congénitas. El paciente tratard de forma aleatoria y
randomizada cuatro dreas en estudio, dos con las
concentraciones del principio activo, otra asociando
urea a la concentraciéon maés baja de NAC y la dltima
con el excipiente (placebo).

El objetivo principal es evaluar la eficacia de dos
concentraciones diferentes de NAC tdpica en el
tratamiento de las Ictiosis congénitas a las 3y 6
semanas de su aplicacion.

Como objetivos secundarios pretendemos: demostrar
diferencias en la eficacia de cada una de las dos
concentraciones utilizadas; demostrar diferencias en
funcién del tipo de Ictiosis tratada; cuantificar la
persistencia de la mejoria en la semana 9; realizar
una valoracion global por parte del paciente, o de un
familiar en caso de menores de edad, y valorar la
tolerancia y la seguridad de los tratamiento
empleados.

Para ello:

*Se valoraréa la sequedad y descamacion cutanea
mediante los 5 puntos del SRRC score'®'7.

*Se recogerd una tnica fotografia digital por paciente
que incluya en el mismo plano todas las areas
tratadas. Para ello el paciente estard sentado sobre
una camilla con las piernas flexionadas y los brazos
extendidos, apoyando las palmas junto a las plantas.
El fenotipo y severidad clinica de la Ictiosis se
evaluara utilizando una escala visual analoga
(VAS)lg’lg.
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*Se recogeran y almacenaran en un soporte
informatico (Photofinder) imagenes de microscopia de
superficie de las 4reas tratadas en cada paciente!®20,

*Se recogeran datos numéricos de la perdida
transepidérmica de agua (TEWL)'® y capacitancia
cutanea (Corneometer) de cada una de las cuatro
areas tratadas.

*En una submuestra de los pacientes (justificada en
el calculo del tamafio muestral) se realizara
microscopia confocal de reflectancia de las areas
tratadas. La microscopia confocal de reflectancia es
una técnica emergente que permite el estudio de los
diferentes estratos de la piel con una similitud
parecida al estudio histolégico sin necesidad de
realizar una biopsia?!. Aunque no hay estudios
concretos de microscopia confocal en IC, a priori, en
opinién de un panel de expertos, parece la técnica
mas adecuada para valorar la eficacia de un
tratamiento tépico en pacientes con esta
genodermatosis®?. Recientemente la microscopia
confocal de reflectancia se ha utilizado en el estudio
de neonatos para corroborar el diagnéstico de la
displasia ectodérmica hipohidrética, evitando una
biopsia convencional®?.

*En los 12 primeros meses se incluiran los 60
pacientes del estudio. El ritmo de inclusién
dependera del numero de sujetos candidatos. Se
incluiran todo tipo de Ictiosis congénitas, pero
inicialmente no mas de 20 pacientes con Ictiosis
vulgar. De manera que el grupo de Ictiosis méas
graves, con mayor afectacion clinica (Ictiosis ligada
al cromosoma X, Ictiosis lamelar, Ictiosis
epidermolitica y algunos procesos sindromicos)
incluya al menos 40 pacientes. Si transcurrido el
periodo de inclusién de 12 meses no se consigue
completar este grupo se podran incluir mas pacientes
con Ictiosis vulgar hasta obtener los 60 pacientes,
siempre y cuando cumplan el criterio de afectacion
significativa de las 4 extremidades que puedan ser
valorables en opinién del investigador.

A veces la viabilidad de un ensayo clinico en una
enfermedad rara es muy compleja, por la necesidad
de implicar a pacientes que, aunque estén motivados
en la investigacién de su patologia, quizas no aprecian
un beneficio personal a largo plazo. En este estudio
contamos con la colaboracién y apoyo de la ASIC,
previéndose un reclutamiento adecuado.

En el momento actual estamos adaptando el proyecto
para presentarlo a las diferentes convocatorias
publicas y privadas con objeto de conseguir la
financiacién necesaria. Por otro lado, contamos con la
colaboracién de Industrial Farmacéutica Cantabria
(IFC) como ente promotor observador, quien ayudara
en el desarrollo y formulacién de las cremas. IFC no
tiene interés comercial directo futuro con una posible
comercializacién de los resultados por la escasa
poblacién diana a la que tedricamente ird dirigido.



Conclusidn

En respuesta a las preguntas que iniciaban estas
paginas podemos concluir que la eficacia y seguridad
de la NAC tépica en las IC parece evidente en base

a las publicaciones previas, pero existen algunas
incertidumbres que pueden subsanarse con la
realizacion de un ensayo clinico. El presente estudio,
ademas de intentar confirmar estadisticamente la
eficacia y seguridad de la NAC en pacientes con IC,
permitira definir la concentracién ideal del principio
activo, demostrar si existe algiin subtipo clinico de
la enfermedad que responda mejor al tratamiento

y valorar la persistencia en el tiempo de la posible
mejoria. m
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Dra. Ana Vega', Dra. Laura Rodriguez Pazos? y Dr. Manuel Ginarte?

(11 Unidad de Medicina Molecular de |a Fundacion Publica Callega de Medicina Gendmica. Santiago de Compostela.
[2] Servicio de Dermatologia, Complejo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela.

Proyecto: “Estudio clinico y genético
molecular de las ictiosis congénitas
autosomicas recesivas en Espana”

Es de esperar que estos
conocimientos sirvan de
base para el desarrollo de
nuevas terapias para el
tratamiento de esta
enfermedad.

En este sentido, se estan
desarrollando terapias

génicas que buscan
restaurar la funcién
normal de los genes

mutados...

De izquierda a derecha:
Ana Vega, Laura Rodriguez y
Manuel Ginarte

Bajo el término Ictiosis hereditarias se agrupan
numerosos desérdenes de la cornificacién clinica

y etiolégicamente heterogéneos con un patréon de
herencia mendeliano. En el 2009 se consensuo la
nueva clasificacion de las ictiosis de modo que bajo
el término Ictiosis Congénitas Autosémicas Recesivas
(ICAR) se mantuvieron la Ictiosis lamelar y la
eritrodermia ictiosiforme congénita y se incluyeron
ademas la Ictiosis arlequin, y otros subtipos menos
frecuentes como son el bebé colodién
autorresolutivo, el bebé colodién acral
autorresolutivo, y la Ictiosis en traje de bafio’.

Hoy en dia se conocen al menos nueve genes
implicados en el desarrollo de estas Ictiosis: ICAR:
ABCA12, ALOX12B, ALOXE3, CYP4F22, NIPAL4, LIPN
y TGM1, CERS3 y PNPLA1??, aunque hasta la fecha
se desconoce la distribucion de mutaciones
deletéreas en estos genes entre los individuos
diagnosticados con ICAR.
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El diagndstico genético de las ICAR se basa en la
secuenciaciéon (determinacion del orden de los
nucledtidos de un fragmento de ADN) de los genes
implicados en la patologia. Hasta muy recientemente
estos genes se analizaban individualmente y de forma
secuencial, debido al coste del andlisis. En los ultimos
afios se han desarrollado nuevas tecnologias de
secuenciacion, conocidas como técnicas de
Secuenciacién Masiva o secuenciaciéon de segunda

y tercera generacion (Next Generation Sequencing),

en las que el proceso de secuenciacion se

paraleliza, produciéndose millones de secuencias
simultdneamente. Estas nuevas técnicas de
secuenciaciéon nos permiten analizar conjuntamente
decenas de genes previamente seleccionados, asi como
la secuenciacién de exomas (secuenciacion de la
region codificante de todos los genes del individuo) y
genomas completos (secuenciacién de todos los genes
del individuo). La incorporacion de estas tecnologias
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estd impactando enormemente en el diagndstico de los ~ En doce familias ICAR no se identificaron mutaciones
pacientes con desordenes dermatoldgicos. en ninguno de los genes analizados. En estas doce
familias se procedié al andlisis de otros genes
asociados con distintas formas de Ictiosis. Una

de estas familias presenté mutaciones en el gen
SLC27A4 asociado al Sindrome de Ictiosis y
Prematuridad, otra en el gen SPINK5, que se asocia
al Sindrome de Netherton, otras dos familias en el
gen ST14 asociado a Ictiosis hipotricosis. Las otras
ocho familias permanecieron sin mutaciones por lo
que se procederd al andlisis de exomas.

En el afio 2012 obtuvimos financiacién de la Fundacién
Ramoén Areces para realizar el “Estudio clinico y genético
molecular de las Ictiosis congénitas autosémicas recesivas
en Espafia”. El objetivo de este proyecto es identificar

a los pacientes espafioles con ICAR, y caracterizarlos
clinica y genéticamente. Para ello nos basamos en
técnicas de secuenciacién masiva: la primera fase
consiste en el estudio de los genes conocidos (panel de
genes de Ictiosis), y en aquellas familias en las que no
se identifica ninguna mutacién en estos genes se De las siete familias con Ictiosis epidermolitica, seis
procede a la secuenciacién de exomas. presentaron mutaciones en el gen de la keratina 10
(KRT10) y una presenté una mutacion en el gen de
la keratina 1 (KRT1). En la familia asociada a Ictiosis
vulgar se identificaron mutaciones en el gen de la

Mutaciones genes ICAR filagrina (FLG).

Hasta este momento nuestro estudio ha permitido el
diagnostico genético de 85 familias. Gracias a este
diagndstico se han podido realizar estudios de
portadores en los familiares directos de los pacientes,
y se ha ayudado a la planificacién de la descendencia
en muchas familias. Otro beneficio derivado de
nuestro trabajo ha sido la posibilidad de realizar
diagnéstico prenatal. Aunque oficialmente el proyecto
ha finalizado, nuestro equipo sigue trabajando en la
buisqueda de la causa genética en aquellos pacientes
sin alteraciones en los genes analizados; asi como en
distintos andlisis que nos permitan conocer en
profundidad las caracteristicas de las mutaciones en

® ABCA12 " TGM1 = NIPALA los genes asociados a IC/%R en nuestro pais. Por otro
lado, a lo largo de este afio, asociaciones de pacientes
mALOX12B B CERS3 " CYP4F22 y dermatdlogos interesados en esta patologia de otros
paises nos han contactado con la idea de establecer
B ALOXE3 W PNPLA1 colaboraciones que puedan beneficiar a todos los

pacientes de Ictiosis. m

N Proporcién mutaciones genes asociados a ICAR
en nuestra cohorte de pacientes.

Hasta el momento se han incluido en el estudio 111 Referencias

pacientes con Ictiosis pertenecientes a 107 familias 1. 0ji V, Tadini G, Akiyama M et al. Revised nomenclature
espafiolas. 98 familias fueron descritas como Ictiosis and classification of inherited ichthyoses: results of the
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Ictiosis ligada al cromosoma X, una de Ictiosis in LIPN, Encoding Epidermal Lipase N, Causes a
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Hasta la fecha el estudio genético se ha realizado en
102 familias, de las cuales 78 presentaban sospecha
clinica de ICAR. Realizamos el andlisis de los genes

asociados con ICAR (TGM1, ALOX12B, ABCA12,

ALOXE3, CYP4F22, NIPAL4, LIPN, CERS3 y PNPLA1) Mutatlgns |ln CERSB. c§use autosomal recessive

- congenital ichthyosis in humans. PLoS Genet 2013; 9:
en estas familias.

e1003536.

En la mayoria de las familias analizadas el gen 5. Grall A, Guaguere E, Planchais S et al. PNPLAT
causal fue el TGMI, seguido de 19§ genes ABCA12'y mutations cause autosomal recessive congenital
ALOX12B. En ninguna de las familias se identifico ichthyosis in golden retriever dogs and humans.
mutacion en el gen LIPN. (Ver figura). Nat Genet 2012: 44: 140-7.
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Novedades en el tratamiento de las Ictiosis.
El caso del Sindrome de Netherton

Nota preliminar

Este articulo de divulgacion intenta ser comprensible y
atractivo para los distintos colectivos interesados en el
tema: pacientes, profesionales de la dermatologia y
ptiblico en general. Deseo haber conseguido un balance
apropiado entre rigor cientifico-técnico, interés y
amenidad que satisfaga a los distintos tipos de lectores.

Introduccion. Las genodermatosis

La piel que nos recubre y protege se renueva a lo
largo de nuestras vidas gracias a complejos procesos
de proliferacién y diferenciacion o especializacion de
sus células, particularmente las de la epidermis,
cuyo principal representante es el queratinocito.
Esos procesos pueden verse afectados de muchas
maneras dando lugar a una vastedad de
enfermedades dermatolégicas de menor o mayor
gravedad y grado de extensidn. Por todos son
conocidos los canceres de piel o la psoriasis pero
existen otras entidades mucho menos conocidas
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No podemos, a dia de hoy, asegurar
la curacién completa de las
genodermatosis. Sin embargo el
conocimiento de sus mecanismos

patolégicos intimos asegura que
dispongamos de dianas especificas a
las que apuntar cada vez con mayor
eficacia, acercandonos a una mejora
sustancial de |a calidad de vida de los
pacientes aquejados de estas graves
enfermedades cronicas...

pero no menos importantes. Son las enfermedades
hereditarias infrecuentes o raras de piel, también
conocidas como genodermatosis por tratarse de
enfermedades cuya base radica en defectos
genéticos especificos (de ahi el prefijo geno). Las
genodermatosis constituyen, en su conjunto, una
parte relevante de la patologia y clinica
dermatoldgica. Representan cerca del 8-10% del
conjunto de enfermedades raras que se estiman en
alrededor de unas 7.000. Actualmente las bases
genéticas de alrededor de 400 genodermatosis, en
su mayoria enfermedades monogénicas (porque hay
un unico gen responsable), han sido dilucidadas lo
cual permite una clasificacién precisa, su diagnéstico
molecular y, en buena medida, la comprensién del
mecanismo patogénicol. Sin embargo, a pesar de este
conocimiento, en la inmensa mayoria de los casos no
existe tratamiento curativo sino fundamentalmente
paliativo. Como en otros tipos de enfermedades raras,
a menudo las consecuencias de las genodermatosis



para el paciente son devastadoras y/o estigmatizantes.
Las genodermatosis se agrupan en:

a) Trastornos de la adhesividad epitelial.

b) Trastornos de la queratinizacién/cornificaciéon
(al que pertenecen la mayoria de las Ictiosis)

c¢) Trastornos de la pigmentacion

d) Trastornos de la reparacién del ADN
e) Trastornos del tejido conectivo

f) Displasias ectodérmicas?.

Dada la imposibilidad de abarcar todas las
genodermatosis, este articulo se centrara en una en
particular, el Sindrome de Netherton que pertence
al grupo de las genodermatosis por defectos de la
queratinizacién/cornificacion.

El Sindrome de Netherton:
Una dnica causa pero muchas consecuencias

Los desdrdenes genéticos de la queratinizacién
/cornificaciéon agrupan a una larga lista de
enfermedades en las que la diferenciacién epidérmica
estd alterada produciendo en mayor o menor medida
alteraciones de la funcién barrera. Una clasificacién
consenso de estas enfermedades, que excede este
articulo, ha sido recientemente publicada por un
grupo de expertos en el drea®. La funcién protectora o
barrera depende principalmente de una correcta
formacién del estrato cérneo, el mas externo e
impermeable de la epidermis. Cabe recordar que la
epidermis se organiza en estratos desde el basal mas
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interno al cérneo, mas externo, pasando por el
intermedio y el granuloso (Figura 1) y que las células
migran desde el basal hasta el corneo donde se
descaman iniciando un nuevo ciclo cada 4-6 semanas
en condiciones normales. Cada estrato tiene sus
proteinas caracteristicas con funciones especificas. En
la figura sélo aparecen algunas de las mas
representativas como las queratinas, filagrina,
transglutaminasa, y otras. Muchas anormalidades de
la queratinizacién que se agrupan dentro de las
Ictiosis (Ichthyos = pez) se deben al aspecto escamoso
de la piel y comprenden, dentro de su baja
prevalencia, un grupo de enfermedades relativamente
frecuentes caracterizadas por un exceso de estrato
cérneo epidérmico de composicion proteica y/o
lipidica alterada.

Otra tipo de Ictiosis es el Sindrome de Netherton
(NS), numero 256500 en la clasificacién OMIM
(Online Mendelian Inheritance in Man.
www.omim.org). Se trata de una Ictiosis de tipo
sindréomica, entendiéndose por sindrome un

grupo significativo de sintomas y signos, que
concurren en tiempo y forma*. Como muchas

de las genodermatosis, el NS tiene caracter
autosémico recesivo lo que implica que ambas
copias del gen responsable (la paterna y la materna)
estén afectas en los pacientes. El NS se caracteriza
por manifestar eritrodermia (rojez e inflamacion)
exfoliativa (con descamacidn) generalizada e Ictiosis
ya en los 10 primeros dias de vida. La incidencia

se estima en 1 de cada 200.000 nacimientos. -

@)

- Queratinocitos

N Figura 1. Proceso de diferenciacién epidérmica y proteinas que se sintetizan (expresan) en los distintos estratos en condiciones
normales. A medida que los queratinocitos migran hacia los estratos mds superficiales de la epidermis cambia la expresion de
proteinas. Asi, la expresion de queratinas tipicas del estrato basal como las K5 y K14 se sustituye por las queratinas K1y K10.
Otras proteinas como involucrina, trasnglutaminasa 1(TGM1), LEKTI, filagrina y loricrina se van sintetizando a medida que

progresa la diferenciaciény estratificacion.
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La piel de los bebés que sufren esta alteracién se
caracteriza por escamas visibles, que adoptan
diferentes patrones de distribucién pudiendo ser
localizadas o generalizadas. La gravedad de la Ictiosis
oscila desde una sequedad leve a grave con
descamacion que puede llegar a ser desfigurante.

El NS también se acompafia generalmente de una
anomalia capilar caracteristica (tricorrexis invaginada
o “pelo de bamb1”). Los problemas capilares aparecen
generalmente después de la infancia y se traducen en
un pelo escaso, corto y que se rompe facilmente, tanto
en la cabeza, cejas y pestafias, como en el resto del
vello corporal. La inmensa mayoria de los pacientes
desarrollan manifestaciones atdpicas, que incluyen:
asma, dermatitis atdpica, alergias alimentarias,
urticaria, prurito, angioedema y elevados niveles de la
inmunoglobulina IgE. También es frecuente la
aparicion de infecciones cutaneas. Al microscopio, la
piel de pacientes con NS muestra una caracteristicas
similares a las de la psoriasis con hiperplasia
epidérmica (aumento del niimero de estratos
epidérmicos y ensanchamiento de la epidermis),
elongacion de las crestas interpapilares, pérdida
parcial o completa del estrato granuloso,
paraqueratosis (persistencia de nucleos en el estrato
cérneo) y desprendimiento del estrato cérneo.
También se observa un infiltrado de células
inflamatorias (mastocitos, macréfagos y eosinéfilos) y
capilares sanguineos dilatados en la dermis. Dada la
dificultad que implica el diagnéstico clinico e
histopatoldgico de esta enfermedad por su caracter
sindrémico complejo, recientemente se ha reportado
un estudio que incluye 80 casos recolectados desde
1995 a 2014 en el que se describen minuciosamente
todas las alteraciones histoldgicas cutaneas observadas
para facilitar la tarea al dermatopatdlogo®.

El NS esta causado por mutaciones que causan la
pérdida de funcién en el gen denominado SPINK5
(siglas de Serin Protease Inhibitor Kazal-type 5)

Normal
LEKTI (presente)

freno

Kalikreinas Proteolisis de

KLK5, 7, 14 - desmosomas
(proteasas)
Netherton
LEKTI (ausente)

Kalikreinas Protedlisis
KLK5. 7. 14 aumentada de

r desmosomas
(proteasas)

que codifica para una proteina, LEKTI (siglas de
Lymphoepithelial Kazal-type-related Inhibitor), que

tiene como mision frenar la accién de otras enzimas
con actividad de proteasas. Las proteasas degradan
otras proteinas. Por ejemplo tenemos proteasas en
nuestro aparato digestivo para degradar proteinas de
los alimentos (como las de un filete). Pero también
tenemos proteasas en la piel que degradan las uniones
entre las células del estrato cérneo para que éstas se
puedan descamar normalmente. LEKTI (la proteina
disminuida o ausente en NS porque el gen SPINK5

estda mutado) actua de inhibidor natural de esas
proteasas de manera que la descamacién es controlada.
(Figura 2). La deficiencia en LEKTI (el inhibidor) resulta
en una mayor actividad de un tipo de proteasas, las
kalikreinas (KLKs). Existen muchas KLKs pero en la piel
las afectadas son la KLK-5, KLK-7 y KLK-14, asi como de
otra proteasa epidérmica, la elastasa 2 (ELA2). La ELA2
no es inhibida directamente por LEKTI, pero

su actividad depende de KLK-5°. KLK-5 inicia una
cascada de eventos que resulta en la degradacién de
desmogleina 1 (DSG1), una proteina de las mantiene
unidas a las células anucleadas del estrato cérneo, los
corneocitos, produciéndose como consecuencia la
descamacion por el desprendimiento del estrato corneo.
En ausencia de LEKTI, la activacién de KLK-7 y ELA2
también tienen como consecuencia un defecto en la
funcién barrera, facilitando la entrada de microbios y
alérgenos y generando sefiales de dafio, como las,
crucial para la activacién de citoquinas inflamatorias®.
En consecuencia, la deficiencia en LEKTI conduce

a un tipo de inflamacién cutdnea especifica mediada
por linfocitos del tipo Th2 por multiples mecanismos.

Resumiendo, en NS tenemos un defecto epidérmico
en la diferenciacién y la funcién barrera que deriva en
un proceso inflamatorio e inmune. De ahi las
caracteristicas ictidticas, la rojez, el cuadro atdpico
(alérgico) y las infecciones cutdneas caracteristicos

de este sindrome.

Descamacion
normal del

]

— z
estrato corneo
Descamacion
exacerbada

—
del estrato
corneo

N Figura 2. Mecanismo patoldgico del NS. En ausencia o disminucién de LEKTI, se produce mayor actividad de las kalikreinas que resultan
en un aumento de la descamacion. La pérdida de la funsién barrera trae aparejados todas las consecuencias de la enfermedad.
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Modelos de enfermedad

A pesar de que en muchos casos se conocen en
profundidad los mecanismos patogénicos de las
genodermatosis, las herramientas terapéuticas de la
dermatologia actual no han avanzado en proporcién al
conocimiento de las bases de la enfermedad. En gran
medida el problema principal reside en la carencia de
modelos que recapitulen fielmente la enfermedad y
que permitan predecir el posible efecto terapéutico en
pacientes antes de plantear costosos, y a menudo
infructuosos, ensayos clinicos.

Ademas de una gran variedad de ratones mutantes
espontaneos con fenotipo cutaneo, la tecnologias de
ratones transgénicos desarrolladas en los afios 80 han
permitido la sobreexpresion o la expresidn ectépica de
un importante variedad de genes relevantes en
dermatologia. Mas recientemente, las tecnologias
knockout (KO), incluyendo sus variantes, han
permitido generar una gran cantidad de ratones
mutantes eliminado o inactivando un determinado
gen o grupo de genes especificamente en la epidermis
lo que ha permitido desentrafiar complejas funciones y
mecanismos de enfermedades que van desde el cancer
a varias genodermatosis recesivas. Recientemente el
grupo del Dr. Alain Hovnanian en Francia ha generado
dos modelos de ratén KO que establecen més
claramente, si cabe, el papel fundamental de la KLK-5
en el desarrollo del NS. En el primero de los modelos,
se elimind el gen spink5 y esto condujo, como era
previsible, al desarrollo de NS de tanta gravedad que
produjo, ademas de los signos principales (fenotipo)
de la enfermedad, letalidad en las crias recién nacidas.
El segundo modelo es un ratén KO para el gen de la
KLK-5 que no desarrolla ningtin un fenotipo aparente.
Cuando ambos modelos individuales son cruzados
apropiadamente se consigue el animal doble KO
(spink5 KO y klk5 KO). En estos ratones se observa en
gran medida una reversion del fenotipo cutdneo NS de
los ratones spink5 KO y disminuye mucho la
mortalidad perinatal’. Estos experimentos y otros en
ratén demuestran que KLK-5 es un actor protagonista
en la patologia y una diana farmacoldgica importante
como se discutira mas adelante. Sin embargo, aun la
mas sofisticada de las manipulaciones genéticas en
ratén como las comentadas previamente es
generalmente deficiente a la hora de reproducir
fenotipos de la patologia analoga en humanos. Esto se
debe en gran medida a las diferencias anatomicas y
funcionales entre la piel de ratén y la humana. La piel
humana estd protegida principalmente por la barrera
formada por el estrato cdrneo y un importante
numero de estratos celulares intermedios epidérmicos.
La proteccion en el ratdn lo brinda el abundante
pelaje siendo el nimero de estratos y la diferenciacion
terminal, en cuanto a abundancia de estrato cérneo y
suprabasal, mucho menos aparente. Mediante técnicas
de ingenieria tisular, nuestro grupo ha podido generar
modelos preclinicos de una gran variedad de
genodermatosis en ratones inmunodeficientes
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portadores de piel humana regenerada a partir del
trasplantes de equivalentes cutdneos 3D producidos
con células madre epidérmicas y fibroblastos de
pacientes. En lo que incumbe a esta revisién, cabe
destacar la generacion de modelos humanizados de
Ictiosis lamelar® y de NS°. En estos modelos la piel
humana regenerada en el ratén presenta los signos
caracteristicos de la enfermedad. El modelo de
regeneracién de piel humana en ratén incluye la
facultad de utilizar queratinocitos y/o fibroblastos
humanos modificados genéticamente. En este
sentido, el sistema ha permitido validar a nivel
pre-clinico abordajes de terapia génica ex vivo

(ver mas adelante). La versatilidad del sistema
permite también regenerar piel humana quimérica
ya que los componentes celulares pueden
introducirse “a la carta”. Es decir que es posible,
por ejemplo, regenerar piel cuya epidermis contenga
queratinocitos sanos y enfermos provenientes de
distintos donantes o queratinocitos de paciente

y fibroblastos de donante sano, etc.

Nuevos tratamientos para Sindrome de Netherton

Como comentamos anteriormente, la gran mayoria
de las genodermatosis tienen sélo tratamientos
sintomaticos poco efectivos y duraderos. Asi pues,
en NS se utilizan normalmente emolientes, para el
tratamiento de la afeccién cutanea. Para el problema
inmunoldgico inflamatorio la utilizaciéon de esteroides
(corticoides) e inmunomodulores (tacrolimus y
pimecrolimus) es eficaz en ciertos casos, pero estos
agentes no estan indicados para una utilizacién a
largo plazo o un tratamiento en grandes superficies
cutdneas, ya que la alteracion de la barrera cutdnea
provoca un aumento en la absorcion de los
medicamentos a nivel sistémico produciendo serios
efectos adversos.

Con el conocimiento de los defectos genéticos y sus
consecuencias a nivel molecular, se tiende en la
actualidad al abordaje terapéutico atacando el evento
causal o sus derivados directos. En el caso del NS
existen en la actualidad dos modalidades de
tratamiento en fase clinica experimental basadas en
este principio: la terapia génica y los inhibidores de
kalikreinas.
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Terapia génica

La terapia génica para enfermedades monogénicas
consiste en reponer la funcionalidad perdida o
alterada del gen mutado causante de la enfermedad.
Esto se consigue en genodermatosis como el NS o la
Epidermolisis bullosa (enfermedad de los nifios con
piel de mariposa) mediante manipulacién genética
de las células epidérmicas (queratinocitos) obtenidos
a partir de una biopsia de piel que se re-injertan,
corregidas, de vuelta en la piel del paciente. Esta
forma de terapia génica se conoce como terapia

ex vivo. La forma convencional de la terapia génica
ex vivo consiste en la introduccién en el genoma
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celular de copias sanas del gen mutado mediante
vectores (vehiculos) virales. Otras aproximaciones
surgidas mds recientemente permiten reparar el gen
afecto in situ. Estos abordajes de edicién génica ya se
estan usando para la Epidermolisis Bullosa'® y
eventualmente podran ser usados para algunas Ictiosis
como el NS. Gracias a los estudios llevados a cabo en
el modelo de piel humanizada NS en ratén?, en 2013
se autoriz6 un ensayo clinico de terapia génica
(https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01545323?ter
m=Netherton+syndrome&rank=3) que se lleva a cabo
en Londres'!. Este abordaje consiste en introducir en
queratinocitos de pacientes un vector lentiviral
portando el gen SPINK5 que dard lugar a la
produccién normal de LEKTI. Los queratinocitos
corregidos por esta técnica se dejan crecer hasta
obtener una ldmina trasplantable que se injerta en el
paciente. Si bien este ensayo, que se designa como de
fase I, esta pensado para analizar inicamente la
seguridad del abordaje, se espera contar con datos de
eficacia terapéutica a la brevedad.

Farmacologia basada en mecanismos de accién

La terapia génica para enfermedades monogénicas
Cuando se conoce el defecto primario, que en nuestro
caso es una deficiencia de LEKTI por mutaciones en
SPINKS5, cabe, como comentamos anteriormente, tanto
la terapia génica como la reposicién directa de la
proteina. Este tltimo abordaje se probé con éxito en el
modelo humanizado de Ictiosis Lamelar mediante
reposicion topica de la enzima transglutaminasa
vehiculizada por liposomas'?. Una aproximacién
similar es concebible para NS mediante reposicién de
LEKTI sintetizada en el laboratorio para su aplicacion
tépica. Sin embargo, teniendo en cuanta que cuando
LEKTI no esta presente, la molécula que desencadena

la cascada que termina en un exceso de descamacion
es principalmente KLK-5, no seria ya indispensable
reponer LEKTI (o su gen codificante por terapia
génica) sino que valdria con un farmaco que fuera
capaz de inhibir especificamente KLK-5. Este campo es
objeto de investigaciones por varios grupos
(incluyendo el nuestro) y ya se ha llevado a cabo un
ensayo clinico con una droga de una compaiiia
farmacéutica
(https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01428297?ter
m=Netherton+syndrome&rank=1) aunque los
resultados no se han publicado atn.

En la literatura no figuran atin resultados de estudios
llevados a cabo con este tipo de inhibidores pero cabe
esperar que en breve estos trabajos vayan
apareciendo en revistas especializadas. Recientemente
se publicé un trabajo que mencionaba a inhibidores
de kalikreinas pero result6 ser un estudio con un solo
paciente y el inhibidor estaba basado en una crema
de pH alcalino conteniendo zinc que inhibe
inespecificamente muchas proteasas. En cualquier
caso los autores describen una mejoria en el cuadro
del paciente tratado!®.

Conclusiones

No podemos, a dia de hoy, asegurar la curacion
completa de las genodermatosis. Sin embargo el
conocimiento de sus mecanismos patolégicos intimos
asegura que dispongamos de dianas especificas a las
que apuntar cada vez con mayor eficacia,
acercandonos a una mejora sustancial de la calidad
de vida de los pacientes aquejados de estas graves
enfermedades crénicas. El caso del NS es uno de los
varios en los que se vislumbra una esperanza para un
tratamiento efectivo. Si bien los programas de
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La ASIC representada en la
X Jornada Sociosanitaria
sobre Enfermedades Raras

El pasado mes de noviembre, se celebré en la
Conselleria de Sanidad de Valencia, el X Encuentro
Anual de Familiares y Afectados por Enfermedades
poco Frecuentes, organizado por la Federacion
Espanola de Enfermedades Raras, FEDER, en la
Comunidad Valenciana, al que asisti en representacién
de la Asociacion Espafola de Ictiosis, ASIC.

La jornada se inauguré con la presentacion del nuevo
Plan de Salud en el cual se incluia por primera vez un
apartado especifico en Enfermedades Raras.

Dicha jornada alcanzé unos objetivos tanto en el
ambito cientifico como social. Como resultado,
distintos profesionales sociosanitarios de toda Espania,
pudieron trasladar a las familias, los ultimos avances
en materia de diagnéstico, visibilidad, educacion

e intervencidén psicolégica en EE.RR., entre otros
muchos aspectos.
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investigacion en salud han incluido en sus prioridades 8. Aufenvenne K, Rice RH, Hausser |, Oji V, Hennies HC,
a las enfermedades raras, es necesario potenciar mas Rio MD, Traupe H, Larcher F. Long-term faithful

la visibilidad de estas enfermedades para contar con
un mayor compromiso y financiaciéon publica y
privada que conduzcan al desarrollo de terapias
vdlidas y accesibles a todos los pacientes. m
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Interesantes mesas cientificas, profundizando en el
diagndstico genético, cribado neonatal y deteccién
precoz de las Enfermedades Poco Frecuentes, asi como
las lineas de actuacién con el fin de incrementar su
visibilidad y difusion.

También se conto con testimonios de familiares
participantes en los Grupos de Ayuda Mutua que
FEDER llevé a cabo en 201s.

Emotivas ponencias, que me hicieron decidirme a
inscribirme en los GAM FEDER Comunidad Valenciana
de 2016 y abrir un nuevo camino a seguir y participar.

Una interesante jornada sociosanitaria que dio

a conocer las Enfermedades Poco Frecuentes, los
avances, innovacion e investigacion para realizar un
correcto abordaje de las mismas, enfocando el trabajo

de todos en pro de una sociedad igualitaria e inclusiva.

Carmina Cabrera

No puedo dejar de agradecer a mis companeras de
trabajo en la Residencia Virgen de Gracia de Vila-real,
todo el apoyo e implicacién por acompafarme y
poder brindar informacién sobre nuestro dia a dia.
Apostando asi por mejorar la calidad de vida de
todos los afectados de Ictiosis y sus familias. m
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Marta Minella Cendra

...y también escritora e ilustradora de cuentos.

Un cuento sobre la Ictiosis

que es mucho mas que un cuento

Seria

fantastico pasar
desapercibidos,
como quien no
quiere la cosa, sin
despertar miradas
ni comentarios,
sin hacer ruido...

Es difusién

y explicacion
de cuanto
supone ésta
enfermedad...

Es una manera
de sensibilizar
y de implicar
a todos los que
viven de cerca
esta realidad...

N| Es un eslabon

mas de las
Enfermedades
Raras...

Hay momentos
gue nos gustaria
hacernos invisibles...
Alli por donde
vamos, llamamos
siempre la
atencién... {Somos
los ictiohéroes!

N | Es una ayuda
para la investigacion...
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N Es un punto de encuentro “Cuando me encuentres” es un libro destinado a facilitar
JR ! el conocimiento y la comprensién de una enfermedad
de proxi midad y contacto llamada Ictiosis que pertenece al grupo de
con IOS afectadosl Enfermedades Raras.

Con este relato esperamos que nifios, adolescentes y
adultos ayuden a que la integracion social de quienes
la padecen no resulte tan dificil.

Marta Minella, autora del libro, nos lo presentd.

Con ella en un primer momento analizamos las
reacciones mas tipicas y comunes que tenemos delante
de cosas desconocidas o extrafias, y vimos posibles
soluciones para saber dar respuesta a nuestras dudas.
De hecho serd tan sencillo como valorar el sentido
comun, las ganas de conocer y de ser positivos...
descubrir el valor de una palabra: “la empatia”.

También visualizamos parte del libro mediante una
proyeccién. A través de las ilustraciones, que son unos
collages muy descriptivos, y con la ayuda de los nifios
que participaron en el taller, que colaboraron leyendo

. los textos explicativos que las acompafian, pasamos
C O n M a rt a M I n e | | a a descubrir qué supone padecer Ictiosis de una manera
didActica y plastica.

e n I a C a S a E n c e n d i d a Durante la actividad nos acompaifi6 algtn afectado

de Ictiosis con el que pudimos compartir muchas cosas

d M d . d y con el que descubrimos el tesoro que supone “cuando
e a rl nos encontramos con un Ictiohéroe...”

Escritora e ilustradora

Marta Minella

Mientras conversamos realizamos una pequefia
manualidad compartida y conocimos porque esta
enfermedad se la asocia con la imagen de un pez.

Finalmente, contamos con la participacién de
representantes de la ASIC, Asociacién Espaiiola de
Ictiosis. Con ellos descubrimos como desde la
comprension, desde el respeto, desde la esperanza,
desde la lucha y desde el deseo de que algtn dia
haya una cura han hecho realidad éste relato,

en el que expresan también sus sentimientos de
padres en la parte final.

el Todos los fondos obtenidos con las donaciones o venta
. : de este libro van destinados en su totalidad al “Fondo
N | Es un testimonio y unas de investigacion de la Ictiosis” del que es titular la
pa labras de pa dres... Asociacion Espafiola de Ictiosis. m
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Con Marta Minella
en un Centro Civico
de Viladecans

En un Centro Civico de Viladecans y con el propoésito
de ayudar en el conocimiento y la comprension de
nuestra enfermedad, la Ictiosis, presentamos nuestro
cuento “Cuando me encuentres” con la presencia en el
mismo de su autora, nuestra querida Marta Minella.

En dicho acto “nos encontramos” nifios de edades
comprendidas entre 5 a 13 afios aproximadamente,
los monitores del centro y también nosotros, Laia,
Oriol, Ovelio y Montse.

Fue la propia Marta Minella y “sus colaboradores”, Oriol
y Laia, quienes contaron el cuento de forma dindmica y
muy grafica, ayudados de las ilustraciones del propio
cuento y haciendo participar a los mas pequefios con
las sorpresas que guarda Marta en su particular "caja
de tesoros", invitandoles en todo momento a tener una
actitud de curiosidad y empatia.

Al finalizar, Marta invité a que los peques aclararan
sus dudas e inquietudes y fue sorprendente observar
los sentimientos y la curiosidad que despertd entre
ellos, su interés por saber acerca de la enfermedad
y comprenderla.

Los monitores agradecieron la sencillez con que la
autora plasm¢ las vivencias, las dificultades y los
sentimientos de los afectados de Ictiosis.

Por ello, os animo a presentar este relato en vuestros
colegios y alli donde vedis que pudiera ser beneficioso
para todos, porque las ilustraciones sorprenden

e invitan al juego a los mas pequefios, a la vez que

el texto acerca la enfermedad directamente y sin
tapujos a todos. m
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Con Manolo Garcia
“‘Contando canciones...”
le contamos un cuento

Un 7 de mayo en el Museo de la Evolucién Humana de
Burgos tuve la suerte de tener a mi lado a Manolo
Garcia en su Ciclo “Contando canciones”, siendo un
intercambio de experiencias mutuo. Le pude explicar
cémo viven la Ictiosis los afectados y sus familias, a
través de un trabajo incansable, desinteresado y lleno
de amor.

También, por qué no, sofiar con que sea posible que
algtin dia Manolo pueda hacer una cancién, un cuadro o
un concierto a favor del Fondo de Investigacion de la
Ictiosis y que se pueda conocer de una forma mucho
mas cercana y con total normalidad la enfermedad.

Manolo y su hermana Carmen mostraron su gran
sensibilidad en todo momento que les hablé de la
Ictiosis, por ese motivo quiero darles las gracias de
corazén.

Con toda nuestra ilusiéon, emocién y ayudados por las
notas musicales, sus textos... y la musica, queremos
hurgar en el corazén de todas aquellas personas que en
un momento dado de sus vidas, nos puedan oir
decirles “Cuando me encuentres” y ellos nos puedan
conocer y entender mejor. Para asi compartir juntos...
“la bella cancion que es la vida™.

Que se nos conozca, entienda y que se nos ayude con
tratamientos, investigacién... y mucho carifio. m

Cristina Arroyo
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vende un libro infantil

en favor de la Ictiosis -

EL COLECTIVO SE SOLIDARIZA CON LA ASOCIACION ESPANOLA DE ICTIOSIS A TRAV
AFECTADO Y DE SU FAMILIA. EN UN MES SE HAN VENDIDO 149 EJEMPLARES
Y RECAUDADO 745 EUROS PARA INVESTIGACION

a sensibilizacion en el aula, en primer lugar, y la contribucion a la investiga-

L cion sobre la Ietiosis, en segundo, han llevado a la Apyma del colegio piiblico

Remontival a colaborar con la Asociacién Espaniola de Ictiosis mediante la
venta de un libro infantil sobre la enfermedad, titulado *Cuando me encuentres’. LLa
implicacién nace a través de la madre de un alumno del centro de primero de Infantil
afectado por una enfermedad que tiene una prevalencia de un caso entre tres millo-
nes. En tan sélo un mes la Apyma ha vendido 149 ejemplares y recaudado 745 euros
que la Asociacion destinara a investigacion.
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Adridn Dominguez llegd al centro v a
Tierra Estella hace dos afios con su familia
desde Barcelona, en traslado por razones
de trabajo de su padre. Cuenta la madre,
M? Elena Gareia Herndndez, que el nino se
ha adaptado muy bien en el colegio y con
sus compafieros, pero considera muy
importante la sensibilizacion y la informa-
cién sobre la enfermedad de su hijo para
que su situacién sea entendida con norma-
lidad desde los primeros momentos de la
escolarizacion.

“Hace dos meses hubo un problema muy
puntual que se abordd rapidamente
mediante la lectura del libro. La verdad es
que estoy muy contenta con la profesora y
€l nino se ha adaptado muy bien; de hecho,
clegi este colegio porque se ajusta a las
necesidades especiales de los alumnos”,
explica la madre. M" Elena Garcia colabo-
16 en la ‘Semana de la Sensibilizacién’, que
organizé el centro hace unos meses
mediante la lectura del libro en todas las
clases de primero de Infantil.

COMO CONSEGUIR
UN EJEMPLAR

El libro realiza en primera persona, a
través del testimonio de un nino afec-
tado por Ictiosis, lo qué es su enferme-
dad, que incidencias tiene en su vida
diaria y cuales son las reacciones de la
gente. El libro, con numerosas ilustra-
ciones, se puede adquirir por el precio
de 5 euros.

Se puede encargar a través del teléfo-
no del servicio de libreria del centro:
948-554431, en horario de 10.30 a
12.30 horas.

Enfermedad congénita

Las [ctiosis congénitas son un grupo de
enfermedades crénicas poco frecuentes
caracterizadas por alteraciones de la que-
ratinizacion, que producen una sequedad
cutdnea extrema, descamacién severa y
continua de la piel, hiperqueratosis -engro-

2l DATOS

LA LECTURA DEL
CUENTO CONTRIBUYE
A NORMALIZAR

UNA ENFERMEDAD
POCO FRECUENTE

samiento de la piel- y un variable eritema —
enrojecimiento-. Conllevan también una
alteracion de la sudoracidn, ampollas por
la superficie corporal y desregularizacién
de la termorregulacion. Las drietas, heridas
y abrasiones en la piel dejan la puerta
abierta a las bacterias, por lo que las infec-
ciones son recurrentes.

Explica la madre que el tratamiento
consiste en la aplicacién diaria de cremas
hidratantes y humectantes y banos espe-
ciales de entre hora y media y dos horas
cada dia. También tiene cue tratar los ojos
v los oidos con lagrimas artificiales y acei-
tes. “La Ictiosis es una enfermedad para
toda la vida. Se consiguen mejoras a través
del cuidado diario y los medicamentos. Es
muy importante para un nino enfermo que
su entorno vea su situacién dentro de la
normalidad”, anade. *

e —

S —

Asociacion Espafiola de Ictiosis | 27




=V1
Q
L
5
=
Y]
=
o
=
Q
Q
g
o
s
=
IS
S
o
o
2
=
Q
S
o
<
Q
S
5
Q
L
5
S
Q
&
o
=
A

S
Q
S
S
S)
>
S
g
S
R}
S
Rl
d
Q
Q
=
&
S
=
i
Q
1S
\
4=
=
S
S
S)
(%]
S
S
Q)
S
Q
g

ASIC - Enfermedades Raras e Inclusiéon Educativa

Rocio Alonso y Carla

™

N v Il Congreso Escolar
sobre. ENFERMEDADES
’0CO FRECUENTES

Educar en Enfermedades Raras,
una materia de todos

{"SFEDER  auoc romme- |2

Un dia de primavera, estando en el cole, llamaron a la
puerta de clase. Era mama, pero esta vez no venia a
darme la crema como todos los dias. Venia a buscarme
para emprender un “largo viaje”. Me despedi de mi profe
y de mis compaiieros. Algunos me preguntaron si iba a
ver el Camp Nou, pero mi “partido lo ibamos a jugar en
otro estadio... no sabian que iba a ensefiar mi Ictiosis a la
Reina Leticia”.

—No nos podemos entretener decia mama, tenemos un
largo camino, hay que llegar a Segovia, después a Madrid
y continuar hasta Barcelona.

Ya en el tren, con tantas ganas de llegar, no pude ni
dormir. Cuando llegamos a Barcelona nos estaban
esperando Montse y su familia. Nos llevaron a conocer
algunos sitios y jhasta me llevaron a la playa! Estuvieron
todo el rato pendientes de mi para que me sintiera a
gusto y contenta hasta que nos despedimos para
descansar, habia sido una tarde intensa.

A la mafiana siguiente nos fuimos a Caixa Forum junto a
Marta y Sofia, las directoras de mi cole.

Carlay sumama
en el Il Congreso
Escolar sobre
Enfermedades
Poco Frecuentes

Estaba impresionada con la cantidad de policias que
habia por todos lados, claro, iba a llegar la Reina y una
gran cantidad de personas importantes que yo no conocia.

Ya en nuestros asientos, llegé la hora de contar nuestra
experiencia junto a Marta y Sofia. Era la primera vez que
me veia rodeada de tantas caAmaras y micréfonos pero no
podia decir “no salgo”. Cuando mama y yo terminamos de
hablar la gente aplaudié muchisimo, yo creo que lo
hicimos muy bien.

Terminada esta parte, nos dieron paso a otra sala.
Entonces, Marta y Sofia explicaron nuestro pdster a la
Reina; yo la tenfa pegadita a mi, “jmadre mia que alta
¥y qué guapa es!”

Después, yo le entregué el cuento “Cuando me encuentres”,
me dio las gracias, me dijo que estaba muy guapa y que
en un ratito me veia otra vez. Asi fue, en poco tiempo
volvio, tan carifiosa y cercana, a hacerse fotos conmigo.
Senti que no me veia “tan rara”, ya que me tocaba con
una caricia como si mi piel fuera sana; yo pensaba que no
se atreveria, pero ella “no dejo de acariciarme...” m
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Gracias a todos
por asumir un reto
poco frecuente

Queridos amigos del trébol de cuatro hojas Federito...

Mi hija Carla y yo queremos, en primer lugar, expresar
nuestro mas sincero agradecimiento a Su Majestad la
Reina dofia Letizia porque hemos sentido su
sensibilidad y su cercania hacia las familias que, como
la nuestra, sufren una enfermedad poco frecuente.

Gracias a FEDER, a la Universitat Oberta de Catalunya
y a los creen que educar en Enfermedades Raras es una
materia de todos.

Gracias también a los alumnos, padres y profesores del
Colegio Rural Agrupado “El Carracillo”. Y a su Equipo
Directivo, por invitar a todos nuestros pueblos a “darle
un mordisco al bocadillo solidario de Carla y Federito” en
pro de la inclusion educativa de los mas pequefios que
padecen una enfermedad rara. Gracias a todos por
“asumir un reto poco frecuente” que nos alienta a las
familias, a seguir trabajando junto a vosotros, para
conseguir la normalizacién del dia a dia de nuestros
hijos en los Colegios.

Como veis, la vida me ha ensefiado a ser agradecida y
desde que mi hija naciera hace siete afios, abrazada a
su hermano (mellizo) Lucas, no he dejado de mirar al
cielo para dar las gracias por sentir las caricias de mi
pequeiio milagro, Carla.

Ella, cada dia, me ensefia cosas nuevas y me fortalece
para seguir adelante. Sélo hay que mirarle a los ojos,
desde el corazdn, para poder sentir lo que es vivir con
Ictiosis. Una enfermedad rara que afecta a la totalidad
de su piel, el mayor 6rgano del cuerpo humano.

Porque el dia a dia de nuestra enfermedad es mucho
mas de lo que se puede transmitir con palabras.

No solo el esfuerzo fisico, sino también el psicolégico al
ver que tu hija, a pesar de los muchos cuidados, vuelve
a estar mal, con su piel seca, agrietada y descamada
por todo su cuerpo. Y otra vez hay que hidratarla con
cremas y mas cremas. Carla se queja porque siente
picor, dolor y escozor, y aunque le explicamos que
tiene que dejarse cuidar para encontrarse mejor,
sabemos que esa mejoria es s6lo momentdnea.

Nuestra agenda esta repleta de revisiones periddicas
al dermatdlogo, oftalmdlogo, otorrino, endocrino,

nutricionista y psicélogo. Médicos que cuidan de su
piel y de sus ojos por el riesgo de queratitis y tlceras
corneales. Que limpian sus tapones para evitar una
hipoacusia por el ctimulo de piel en el conducto
auditivo. Y que también cuidan de su dieta para que
tenga un mayor aporte caldrico ya que su piel se
renueva constantemente.

Mi agradecimiento a todos esos profesionales porque
nos atienden y entienden. Saben que la Ictiosis es
nuestra carta de presentacién y que alli a donde vamos
sufrimos las “miradas raras de los demds” que nos
hacen més dafio que nuestras propias heridas. Es muy
duro y como padres sufrimos mucho cuando nuestra
hija nos dice que hay niflos que no le quieren dar la
mano o no quieren jugar con ella porque les “da asco”.
“sJuegas conmigo o contra mi?” ;Cudntas lagrimas

a escondidas serdn todavia necesarias...?

La sociedad nos llama “raros” y también nos hace
diferentes, cuando los gastos que conlleva el cuidado
de ésta y otras enfermedades minoritarias los tenemos
que asumir las propias familias, porque en el fondo
sabemos que nadie termina de “ponerse en nuestra
piel”.

jHagamos mas “bocadillos solidarios” que sequen
nuestras lagrimas!, para seguir educando en la
diversidad y en el respeto de las diferencias, para que
todos tengamos igualdad de oportunidades y dejemos
de ser diferentes.

Las enfermedades pueden ser raras, pero nunca lo
tienen que ser las personas que las padecen.
Eduquemos para que algtn dia esto sea una realidad.

Un beso de Carla y mio que os acaricie con nuestra piel
vuestro corazon.

Muchas gracias a todos, muchas gracias Federito. m
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v Palabras de Su Majestad
|la Reina en la inauguracion
del “Il Congreso Escolar
sobre Enfermedades Poco
Frecuentes”

CosmoCaixa Barcelona, 14.04.2015

sobre ENFERMEDADES
POCO FRECUENTES

Educar en Enfermedodes Raras
una materie de todes

Buenos dias y gracias por invitarme a este
segundo congreso escolar sobre enfermedades
poco frecuentes que nos trae hoy a Barcelona.
Algo mds de un afo después del primero, en
Almeria, volvemos a poner el foco de atencién
en el ambito educativo y en la gran importancia
que tiene a la hora de sensibilizar y concienciar
sobre lo que significa padecer una enfermedad
de baja prevalencia.

No diré nada nuevo ni profundizaré en lo que ya
hemos escuchado, tan sélo me gustaria insistir
en que sélo con el compromiso de todos los
que formamos la comunidad educativa llegara
el tiempo en el que ningtin nifio se sienta
marginado, solo, desatendido, rechazado o
incomprendido. La inclusién educativa integral
de todos los nifios que padecen una enfermedad
poco frecuente, y el empleo de todas las
herramientas necesarias para que sea una
realidad, es nuestra meta. Es nuestro deber.

Y todos tenemos que aprender, formarnos y
educarnos en c6mo mejorar y conseguir que

los verbos acoger, integrar, normalizar, facilitar,
atender, adaptar, en definitiva, avanzar y
mejorar, sean materializados.

Para ello estamos aquf, familias, docentes,
administraciones. Para poner sobre la mesa
diferentes iniciativas y para indicar cudl es el
camino. Gracias a todos por participar y gracias
por creer que en la escuela se genera la energia
que requiere el cambio de mentalidad. m

30 |

“El bocadillo de

Carla y Federito”
Nuestro proyecto

Proyecto seleccionado para el II Congreso Escolar en la
categoria de iniciativas innovadoras llevadas a cabo por la
comunidad educativa (profesorado, alumnado y familias),
en apoyo a las personas con enfermedades poco frecuentes...

¢Quiénes somos?

Somos un Colegio Rural Agrupado. Esto quiere decir
que nuestro centro tiene aulas repartidas en

6 localidades diferentes: Sanchonuifio, donde estd la
cabecera y el equipo directivo, Gomezserracin,
donde esta matriculada Carla, nuestra alumna con
enfermedad poco frecuente, la cual os presentaremos
mds adelante, Campo de Cuellar, Chatun, Pinarejos y
Mudrién.

Nuestro cole lo forman 154 alumnos y 24 profesores,
entro los cuales contamos con una AL compartida, una
maestra de compensatoria y una PT a media jornada.

Debido a ello, nuestro centro tiene unas caracteristicas
peculiares:

* Casi la totalidad de las aulas acogen a alumnos de
diferentes cursos.

* En algunas localidades la clase es unitaria, es decir,
en un mismo aula un unico tutor trabaja con 8
niveles diferentes (desde infantil 3 afios hasta 6° de
primaria).

* La comunicacién entre los alumnos de las diferentes
localidades es un mas costosa. Todos los alumnos
pertenecen al mismo centro, pero estd distribuidos
en un radio de varios km cuadrados. Por ello, en el
centro se realizan diferentes convivencias para
facilitar la socializacion de los alumnos, pero también
de los profesores, ya que nos juntamos
todos en contadas ocasiones exceptuando reuniones.

¢Por qué estamos en este Il Il Congreso Escolar
sobre Enfermedades Poco Frecuentes?

En el afio 2011 se escolarizé en nuestro centro,
concretamente en la localidad de Gomezserracin, Carla.
Por aquel entonces tenia tres afios. Carla presenta Ictiosis
Lamelar y en el momento de presentar este proyecto esta
cursando 1.° de E. Primaria en un aula en la que
comparten tutoria los alumnos de 1.° con los de 5 afios.

Cuando Carla llegé a nuestro centro trajo consigo la
necesidad y curiosidad sobre informarnos y formarnos
sobre las enfermedades poco frecuentes en general y
sobre la Ictiosis Lamelar en particular. En un principio,
ante esta enfermedad tan visualmente llamativa los
profesores no sabian cémo actuar, qué necesidades
podia presentar Carla...



Por ello, se tuvieron que realizar cambios en el centro,
en sus rutinas, se realizaron numerosas reuniones con la
orientadora y, una vez recopilada la informacién
necesaria, se comenzd el trabajo con los alumnos.

En la etapa de infantil las medidas tomadas conllevaron
los resultados esperados, pero con el paso a primaria,
velamos que estas medidas se quedaban cortas ya que
las necesidades cambiaban, quedando patente la
necesidad de seguir trabajando muchos aspectos, en
especial las relaciones sociales entre iguales. Debido a
ello junto con la solicitud de la madre de Carla, y puede
ser que también influenciado porque tanto la Directora
como yo somos maestras de educacién especial, en
nuestras cabezas rondaba siempre la misma pregunta:

¢Qué mas podemos hacer?

Dandole vueltas, optamos por comenzar concretando
qué objetivos queriamos conseguir y una vez
determinados, quedaba concretar a través de qué
contenidos y actividades. De esta forma, surgieron
diversas iniciativas:

* Charla con la pediatra del centro de salud

El objetivo principal de esta charla era concienciar a
las familias de la necesidad de trabajar desde casa
ciertos valores como la igualdad, la empatia... y
conseguirlo a través del conocimiento real sobre las
enfermedades raras y la ruptura de falsos mitos y
estereotipos.

Debido a que nos interesaba conseguir el mayor
numero posible de familias asistentes, y debido a que
nos temiamos que si la charla fuese exclusivamente
de enfermedades poco frecuentes los padres no
acudiesen, la charla se titulo: “Fiebre, enfermedades
infecciosas y otras cosas”.

Talleres con los alumnos

Puesto que en el colegio hemos de dar una continuidad
a esos valores trabajados desde casa, nos pusimos en
contacto con FEDER para desarrollar con los alumnos
unos talleres sobre las enfermedades raras. Tuvimos la
suerte de contar con la participaciéon de Carmen,
quien desarroll¢ talleres de diferentes niveles
adaptandose a las edades de nuestros alumnos.
Debido a nuestra caracteristica de C.R.A, sélo fue
posible desarrollar estos talleres en Sanchonuiio, pero
nos comprometimos a llevarlos durante el curso
siguiente al resto de localidades.

Estas iniciativas nos gustaron, y sus resultados fueron
muy positivos, pero nos parecia poco quedarnos ahi.

Inclusion Educativa - ASIC

En un principio, ante esta
enfermedad tan visualmente
llamativa los profesores no sabian
cémo actuar, qué necesidades
podia presentar Carla...

Queriamos mas implicacién por parte de toda la
comunidad educativa, y queriamos poder ayudar
a que FEDER pudiera continuar con este proyecto
educativo en otros centros. Por ello decidimos
celebrar el Bocadillo solidario a favor de FEDER.

Bocadillo Solidario

Para la realizacién de esta actividad contamos con la
participacion de diferentes empresas y comercios de la
localidad los cuales, al proponerles la iniciativa no
dudaron en ayudar.

Las familias aportaron las tortillas. Aprovechando que
ese dia era festivo en Gomezserracin, Carla y su
familia se acercaron a vernos y participar y todos
juntos pasamos un gran dia.

Para promover el bocadillo y concienciar a la
comunidad educativa de la necesidad de aportar un
granito de arena, se realizé una charla con las
familias en la cudl se explicé qué es FEDER y dénde
iba a ir destinado el dinero recaudado.

¢Resultados?

Esta iniciativa tuvo los siguientes resultados tanto en
nuestros alumnos, como en los profesores y en las
familias participantes.

* Conocimiento de la existencia de estas enfermedades.

* Eliminacion de falsas creencias

* Mayor aceptacion social

* Comprension sobre la necesidad de apoyar la
inclusién de las personas que las presentan.

* Pérdida de miedo a jugar y tocar a Carla.

* Aceptacion de las diferencias propias de cada alumno

* Normalizacién del trato entre iguales en las
convivencias

* Concienciaciéon de las familias sobre la importancia
de fomentar el desarrollo de empatia, respeto y
aceptacion a las diferencias desde casa. No hay dos
personas iguales.

* Conocimiento de estrategias que se pueden llevar a
cabo en los dmbitos escolar y familiar para favorecer
la inclusién.

Compromiso de continuidad

Durante el curso actual se ha llevado al resto de las
localidades los talleres de “Federito, el trébol de cuatro
hojas” para los alumnos y se ha celebrado el dia
Mundial de las Enfermedades Poco Frecuentes.
Seguimos trabajando el ambito social a través de las
convivencias. |

N

D
Y
[=)
v w©
p—
> o
m +°
£ 5
M
=0

Asociacion Espariola de Ictiosis | 31

w0
(@)
o
3
4+
w0
L
[<5]
o
(g0]
Yy—
(eB]
>



ASIC - Enfermedades Raras e Inclusién Educativa

Carmina Cabrera

A ambos les pude hacer entrega
de una carta y un dossier

en nombre de todas las familias
de la Asociacién Espafiola de
Ictiosis que el Equipo Directivo
habia preparado aprovechando
la visita de Su Majestad vy la del
Sr. Ministro a este Congreso...

Desde aqui les agradecemos su escucha activa,
su interés y el tiempo que nos dedicaron.

| 3 Ictiosis en el
Il Congreso
nternacional
Educativo sobre
Enfermedades
Poco Frecuentes

Favorecer que el alumnado con Enfermedades Raras
pueda desarrollar al maximo sus capacidades,
independientemente de las implicaciones derivadas de
la enfermedad, era el objetivo del III Congreso
Educativo Internacional sobre Enfermedades Raras que
FEDER celebrd los dias 20 y 21 de abril en Bilbao, bajo
el lema “Construyendo redes, consolidando proyectos,
hacia una sociedad inclusiva”.

El Congreso dio cabida a profesionales de los diferentes
ambitos: social, sanitario y educativo, mostrando los
avances llevados a cabo en la atencién a las personas
con enfermedades poco frecuentes. Todo ello entorno a
distintas mesas redondas y talleres que el Congreso
celebrd en las Instalaciones del Bizkaia Aretoa
Paraninfo de la Universidad del Pais Vasco. En €], se
dio voz a la mesa mas esperada, la voz de los afectados
y familiares con EE.RR., participantes en el “Proyecto de
Investigacion INKLUNI".

A finales de 2015, el grupo de Investigacion INKLUNI
del Pais Vasco junto con FEDER, impulsaron e invitaron
a participar en un proyecto sobre educacién inclusiva a
afectados, familiares y asociaciones de pacientes, en
ocho comunidades auténomas.

Previa a la fase del estudio era la publicacién del libro
“La innovacion escolar desde la perspectiva de personas
con EE.RR. en el Pais Vasco”. Este llamamiento era para
realizar la segunda fase por informes de comunidades
y la tercera, con estos informes conjuntos elaborar

“El plan integral en Enfermedades Raras en Espafia”.

La problematica escolar, es un tema que preocupa a los
afectados y familiares de la Asociacién Espaiiola de
Ictiosis al ser una enfermedad poco frecuente, por lo
que me lancé a participar en mi comunidad auténoma,
en este Proyecto de Investigacion INKLUNI.

En la Comunidad Valenciana, se establecié un grupo de
trabajo, dirigido por Investigadoras de la Universidad
Jaime I de Castellén (UJD), las doctoras Odet Moliner y
Auxi Sales. A este grupo me presenté como personal
sanitario, estudiante del postgrado de Investigacion de
Enfermeria, miembro de la ASIC y perteneciente a los
GAM'’s (Grupos de Ayuda Mutua) de la Comunidad
Valencian de Feder 2016 y ademads afectada de una
Enfermedad Rara minoritaria perteneciente al grupo de
las Ictiosis: “Eritrodermia Ictiosiforme Congénita
Ampollosa”, més conocida como “Ictiosis Ampollosa”.



Enfermedades Raras e Inclusion Educativa - ASIC

Grupo focal ademas, que se uni6 al proyecto, de tres
madres de nifios afectados de distintas patologias, como
Fiebre Mediterranea Familiar, Sindrome de Wiliams y
Enfermedades de Neurotransmisores.

De dichos trabajos, se elabord el informe INKLUNI-FEDER
Comunidad Valenciana, presentado en el Pais Vasco
junto al resto de las comunidades auténomas, para
elaborar el estudio definitivo de Inclusién Escolar, el
plan integral en enfermedades raras, que se publicara
a mediados de 2016.

Finalmente, sélo tres afectados y tres familiares
participes en toda Espaiia, de éste proyecto de
Investigacion: “La construccion de una escuela y la
sociedad mds inclusivas a través de las personas con
EERR: Historias de vida, necesidades educativas y sociales
y propuestas de mejora”, fuimos los encargados de dar
voz como ponentes, en el III Congreso Escolar
Internacional, en Bilbao.

“La voz de las personas con EE.RR. y sus familiares:
Un reto educativo, sanitario y social”

En esta “mesa redonda” se establecieron ponencias de
dichas enfermedades y sus historias de vida.
Posteriormente se produjo un didlogo/debate de los
retos que quedan pendientes en el dmbito educativo,
social y sanitario, de las necesidades y propuestas de
mejora con soluciones, analizando la situacién actual,
para dar una respuesta en todos los ambitos,
finalizando con ruegos y preguntas.

Fuimos “la voz de mds de tres millones de personas” que
fueron también escuchadas por importantes autoridades
politicas y nacionales como, Su Majestad la Reina dofia
Letizia, tan implicada en la EE.RR. o el Sr. Ministro de
Sanidad en funciones D. Alfonso Alonso. A ambos les hice
entrega de una carta y un dossier en nombre de todas las
familias de la Asociacién Espafiola de Ictiosis que el Equipo
Directivo preparé para ellos aprovechando este Congreso.

La carta y el dossier, ademas de explicar lo que significa
vivir dia a dia con Ictiosis, son una peticién para que se
tengan en cuenta todas las necesidades que, como
pacientes de una “Enfermedad Crénica Rara”, tenemos
todas las personas con Ictiosis en Espafia.

Por mi parte fue una experiencia Unica e inolvidable, el
poder asistir y ser la voz de la Ictiosis, mostrando la
realidad de la enfermedad y haciéndola mas visible. m

v Palabras de Su Majestad
|la Reina en la clausura del
“IIl Congreso Educativo
Internacional sobre
Enfermedades Raras”

Paraninfo de la Universidad del Pais VVasco.
Bilbao, 21.04.2016

Buenos dias, egun on. Gracias, de nuevo, por invitarme
un afo mas a este Congreso. Gracias también a la ciudad
de Bilbao por acogernos, por recibir a tantas familias que
buscan apoyo, respuestas, que necesitan ser escuchadas
y poner en comun con otras familias en su misma
situacion las preocupaciones y los desafios de cada dia.

No hay més que decir después de todo lo que hemos
escuchado aqui. Querria tan sélo unirme a esa voz de
FEDER, a la voz de todas las asociaciones que integran la
federacion, de todas las familias, de cada madre y cada
padre que lo que pretende es tan sélo que su hijo vaya
al colegio y pueda tener una vida normalizada y feliz.

Intentar conseguir esto —que parece facil cuando no
hablamos de una enfermedad de baja prevalencia-,
supone que detras hay mucho trabajo coordinado,
trabajo en red, mucho empefo y esfuerzo de cientos
de personas cuya tarea es lograr que la escuela sea un
lugar donde todos los nifios estén incluidos,
comprendidos, atendidos para que vivan lo que les
toca, que es aprender y desarrollarse en las mejores
condiciones posibles.

Ayer por la tarde ya trabajasteis en las diferentes mesas
redondas sobre el reto que supone entender, para todos
los que forman parte de la comunidad educativa, que
haya un solo alumno con una enfermedad poco
frecuente. Esta manana habéis seguido poniendo en
comun los diferentes modelos de acogida en nuestras
comunidades auténomas. Tenéis auin toda la tarde para
analizar las buenas précticas de determinados centros y
para las reflexiones finales sobre los compromisos que se
fijen cuando termine este tercer Congreso.

Gracias por la labor que hacéis, por ser dtiles y valientes,
por establecer las reglas necesarias para que todos
entendamos, para que la sociedad entienda que todos
debemos aportar y que todos somos necesarios.

Feliz fin de congreso y gracias. Eskerrik asko. m
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Carta a Su Majestad |a Reina dofa Letizia

ASOCIACION

ESPANOLA % SEDE SOCIAL
a

La Raza, 6 E- 28022 Madrid

§I C T/_Iggs IS Tel.: 645 17 48 03

C.I.F.: G97056642 - R.N.A.: 167.560 www.ictiosis.org - info@ictiosis.org

Su Majestad la Reina dofia Letizia
Palacio Real de La Zarzuela
28071 MADRID

Madrid, 20 de abril de 2016

Su Majestad la Reina:

¢Nos concede cinco minutos para la ictiosis?

Nuestros corazones no entienden de protocolo asi que le pedimos disculpas si en algin momento nuestros
latidos se dejan llevar por la emocién de nuestro dia a dia y de lo que significa vivir con una enfermedad rara.

Nos dirigimos a usted desde la Asociacion Espaiiola de Ictiosis, ASIC, una asociacién de dmbito nacional diri-
gida y gestionada por las propias familias que, de manera voluntaria y dedicando lo que pueden de su tiempo,
trabajan para impulsar y emprender proyectos muy necesarios para mejorar la calidad de vida de todos los
afectados con cualquier tipo de ictiosis en Espaia. Por esta razén, y desde la confianza y sensibilidad que nos
transmite, nos gustaria mostrarle brevemente la realidad personal, familiar, social y sanitaria en la que viven
los pacientes con esta enfermedad crdnica poco frecuente e incurable.

Un beso que acaricié a la ictiosis con carifio

Nos complace saber que usted ya conoce nuestra enfermedad puesto que en alglin Acto oficial del Dia Mun-
dial de las Enfermedades Raras hemos podido saludarla y agradecerle el importante trabajo que realiza en
pro de la atencidn, sensibilizacion y difusion de las enfermedades de baja prevalencia como es la ictiosis.

Pero fue el afio pasado, durante el Il Congreso Escolar de Enfermedades Raras, cuando nuestra pequefia
Carla, afectada de ictiosis lamelar, se dirigié a usted con una gran timidez y le regald el cuento de nuestros
Ictiohéroes para sus pequefias Leonor y Sofia.

“iMami, estoy muy contenta, me ha dado un beso la Reina!”. Queremos compartir con usted estas palabras

emocionadas de Carla que nos atravesaron la piel y nos llegaron directamente al corazén. Y es que los besos
que acarician la ictiosis, transmiten con carifio la gran alegria que nos anima a seguir luchando.



¢Qué es laictiosis?

Las ictiosis congénitas son un grupo de "enfermedades crdnicas poco frecuentes" de muy baja prevalencia
caracterizadas por alteraciones de la queratinizacién que producen una sequedad cutdanea extrema, desca-
macién severa y continta de la piel con un engrosamiento excesivo y enrojecimiento. Conllevan también un
excesivo picor, se carece de sudoracidén, ampollas generalizadas por toda la superficie corporal acompafiadas
de grandes erosiones, desregulacidn de la temperatura e intolerancia al calor.

La excesiva rigidez y la carencia de elasticidad cutdnea favorecen la formacién de grietas dolorosas y de
heridas siempre abiertas. El engrosamiento extremo de la piel, acentuado en las plantas de los pies, conlleva
una dificultad para caminar en muchos pacientes, y las grietas y fisuras entre los dedos puede ocasionar que
incluso las tareas mas simples como escribir sean dificiles y dolorosas. La piel rigida puede interferir también
con el movimiento de las articulaciones, y con el tiempo, conducir a una disminucién de esta movilidad
articular. En algunos tipos de Ictiosis el engrosamiento cutaneo se manifiesta en unas zonas del cuerpo mien-
tras que en otros la piel es tan fragil que puede llegar a desprenderse con un ligero roce.

Otras alteraciones importantes que sufren los pacientes con Ictiosis son retraso en el crecimiento durante la
infancia, falta de cabello parcial o total, ausencia de cejas y pestafias e importantes problemas en las relacio-
nes sociales y psicoldgicos.

Tanto las formas sindromicas como no sindromicas de los distintos tipos de Ictiosis también ocasionan fre-
cuentemente alteraciones oculares, queratitis de repeticion e incluso existe la posibilidad de dafio corneal.
A nivel auditivo es muy frecuente la hipoacusia de conduccidn debida a la propia descamacion en el conducto
auditivo externo y una disfonia por queratizacion de las cuerdas vocales.

Como consecuencia de todas las manifestaciones anteriores y otras muchas que no hemos relatado, las ic-
tiosis congénitas producen una disminucién importante de la calidad de vida.

Nacemos con ictiosis y viviremos con ella toda la vida. Necesitamos ayuda

Majestad, el dia a dia de nuestra enfermedad es mucho mas de lo que le podemos transmitir con palabras.
No sélo por el esfuerzo fisico, sino también por el psicoldgico. Nuestra agenda esta repleta de revisiones
periddicas al dermatdlogo, oftalmdlogo, otorrino, endocrino, nutricionista, psicélogo...

La Ictiosis es nuestra carta de presentacién y alli a donde vamos sufrimos las “miradas raras de los demds
que nos hacen mds dafio que nuestras propias heridas”. Es nuestra piel la que nos hace “especiales” y la
sociedad nos llama “raros”.

Majestad, nos sentimos ademds discriminados cuando tenemos que asumir las propias familias el 100% de
los gastos que conlleva el cuidado de la ictiosis. En el fondo, nadie termina de “ponerse en nuestra piel”.
¢Nos concede cinco minutos mds para una audiencia?

Majestad, sélo cinco minutos mas para que nos conozca y podamos exponerle los problemas con los que
conviven las personas que padecen ictiosis y sus familias en Espafia. Cinco minutos para transmitirle los pro-
yectos y actividades que desarrolla la Asociacion Espafiola de Ictiosis. Cinco minutos de audiencia para tras-
ladarle nuestras emociones del dia a dia con nuestra enfermedad rara.

“Cuando el corazon sufre y la piel duele, necesitamos sentir caricias en pequefias dosis de empatia que nos
ayuden a seguir trabajando por estos pequeiios y grandes luchadores.”

Majestad, vaya por adelantado nuestro mas sincero agradecimiento.

Atentamente,

José Maria Soria de Francisco
Presidente de la Asociacion Espafiola de Ictiosis, ASIC

Carta a Su Majestad |a Reina dofa Letizia



ASIC - Mis derechos

v Demandamos y solicitamos
los productos sanitarios
gratuitos para el tratamiento
de la Ictiosis desde |a
farmacia del hospital

Los productos que usamos para tratar los efectos de las
Ictiosis congénitas son para los pacientes de Ictiosis sus
“medicamentos”. Y los necesitan porque son su
tratamiento. Sus vidas hoy, dependen de esta serie de
productos: agentes hidratantes o humectantes,
queratoliticos, emolientes... considerados en algunos
casos como cosméticos pero que para los pacientes con
Ictiosis no lo son porque el uso que hacen de ellos es
terapéutico. No usar estos productos tépicos para la piel
como tratamiento pondria en riesgo la salud de los
pacientes con Ictiosis.

Observen cada milimetro de piel en un paciente con
Ictiosis sin tratamiento. Acaricien esa piel seca, rota,
agrietada, con heridas y en muchas ocasiones llena de
ampollas. Piensen en el dolor fisico y psicolégico que
supone vivir envuelto en una piel que descama y se rompe
todos los dias. Intenten imaginar ahora esa piel engrosada
por falta de cremas queratoliticas, rota y descamada por
falta de cremas hidratantes, endurecida y sin elasticidad
por falta de cremas emolientes, enrojecida a causa del calor
y desgarrada por culpa de un picor que no cesa.

¢Se imaginan sufriendo y padeciendo lo mismo que ellos?

36 |
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Islas Baleares

La Ictiosis, ¢depende
también de la crisis?
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Todavia aun, después de diez afios, seguimos
peleando por la financiacion de las cremas, pero
han sido diez afios con intervalos irregulares de
financiacién por parte del Servei de Salut de les
Illes Balears, IB-SALUT.

En las Islas Baleares, a fecha de hoy y segtin la
informacién que nos consta, hay 4 personas
afectadas de Ictiosis. S6lo uno de ellos es mayor
de edad y todos ellos pertenecen a la ASIC.

La primera vez fue una financiacién al 100% y tras
4 o 5 afios fue interrumpida debido a la crisis.

La segunda vez fue con un copago y limite de edad
de 21 afios, interrumpida también por intentar
reclamar los derechos adquiridos anteriormente

y por alcanzar los 21 afios un afectado.

Actualmente estamos inmersos en un tercer intento
y pendientes de una contestacién, debido a que el
tema se ha quedado parado en el departamento

de farmacia, ya que se aconseja un informe por
parte de la asesoria juridica.

A pesar de todo ello, animamos a todos los
afectados a trabajar en equipo y en coordinaciéon
con la Junta Directiva de la Asociacién a unirse
por CC.AA. para reunirse con las Direcciones
Generales y las Consejerias que al final son los que
toman las decisiones. Unas Direcciones Generales
y Consejerias que al principio pueden parecer
inaccesibles pero que a nosotros si nos han abierto
las puertas, nos han escuchado y esperamos que
esta vez jsea la definitiva!

Afnadir que, gracias a la ASIC, en vuestras
proximas peticiones podréis informar que se ha
solicitado al Ministro de Sanidad que actiie desde
el Consejo Interterritorial para que nos faciliten
todas las cremas de manera gratuita desde la
farmacia del hospital. m

N Una representacion de afectados con Ictiosis de las Islas Baleares con la
Consejera de Salud Dfia. Patricia Gémez y la Directora General de Salud
Pablica y Participacién, Dfia. Maria José Ramos.
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Galicia

La Ictiosis, tiene que
luchar por sus derechos

Llevamos ya mas de dos afios luchando por recuperar
algo que teniamos concedido como derecho

y nos han quitado sin mas motivo que el ahorro de la
Administracion, a costa de la calidad de vida de nuestro
hijo de ocho afios.

El reintegro de gastos de farmacia esta concebido para
cubrir los tratamientos que no estan incluidos en el
Sistema Nacional de Salud, generalmente por su escasa
prevalencia o su naturaleza no convencional.

Este proceso comienza en 2008, cuando nacié nuestro
hijo. En aquellos afios de bonanza no habia problema
alguno con el proceso de abono de medicamentos.
Presentabamos la instancia con el informe médico y las
facturas y, después de unos meses, nos abonaban un
porcentaje elevado de los gastos, igual que cualquier
medicamento con receta que hubiéramos comprado en
la farmacia. Paulatinamente empezamos a observar que
nos iban poniendo trabas: que si la factura tiene que
tener este formato y no éste, que si el informe médico
es de hace tres meses y no es de ahora, etc. Hasta que
finalmente nos llegd una carta en la que nos denegaban
las dltimas facturas alegando un cambio en una
instruccion que regula el reintegro de gastos. A partir de
ese momento la Administracion sélo contemplaba tres
enfermedades con derecho a reintegro de gastos
farmacéuticos.

El 15 de mayo de 2014 presentamos una queja ante el
Valedor do Pobo Galego (Defensor del Pueblo Gallego)
que es admitida a tramite el 23 de junio de ese mismo
afno. Tedricamente empiezan a solicitar informacién

a la Consejeria de Sanidad sobre el asunto. El plazo
de respuesta establecido por ley es de quince dias pero
la Consejeria no les responde.

El 1 de septiembre de 2014 se le vuelve a solicitar a la
Conselleria una respuesta recorddndole que tiene
obligacién de responder en un plazo maximo de quince
dias. De nuevo se hace caso omiso.

El 10 de diciembre de 2014 decidimos presentar una
queja al Defensor del Pueblo Gallego por la falta de
informacién sobre el expediente abierto por nuestra
causa.

El 15 de diciembre de 2014 nos transmiten que van
a requerir la respuesta de la Consejeria de nuevo.

Buscando una nueva salida al bloqueo administrativo
optamos por dar visibilidad a lo que entendiamos como
desidia por su parte. Escribimos a los periédicos en la
seccion de “Cartas al Director”, quejandonos de la
actuacion tanto de la Conselleria como del propio
Defensor del Pueblo y preguntdndonos de qué vale
tener un Defensor del Pueblo para hacer informes que

Mis derechos : ASIC

Buscando una nueva salida al bloqueo
administrativo y optamos por dar

visibilidad a lo que entendiamos
como desidia por su parte.
Escribimos a los periddicos en la
seccion de “Cartas al Director”.

no valen para nada mds que justificar un montdén de
salarios. El mismo dia que enviamos nuestras quejas a
los periddicos recibimos una llamada del Defensor del
Pueblo para informarnos sobre la evolucion de nuestro
expediente y los pasos que van a dar. Entendimos que
la coincidencia del salto a los medios habia forzado su
respuesta. Acordamos una reunion presencial y a partir
de ahi apreciamos un cambio hacia una actitud mas
activa. Investigaron sobre los cambios normativos e
hicieron un barrido de situaciones similares en otras
Comunidades Auténomas.

El 20 de octubre de 2015 el Defensor del Pueblo envia
a la Conselleria un informe muy fundamentado cuyas
conclusiones son favorables al reintegro de gastos
farmacéuticos para nuestro hijo, y por ende a cualquier
caso de circunstancias analogas. El analisis y la
respuesta a ese informe por parte de la Conselleria
tiene un plazo establecido por ley de quince dias.

Se repite el silencio administrativo.

El 15 de diciembre de 2015 se vuelve a requerir por
parte del Defensor del Pueblo una contestacién a las
conclusiones de su informe.

El 24 de febrero de 2016 es remitida, denegando el
reintegro de gastos farmacéuticos. La administracion
alega que para que se consideren reintegrables las
cremas hidratantes deberia haber un acuerdo del
Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud,
que es la entidad que determina los productos
especificos a reintegrar.

A partir de ese punto y ya con la negativa de la
Consejeria, decidimos solicitar una entrevista con el
responsable del Servicio Gallego de Salud, SERGAS
y en representacion de nuestra Asociacion, ASIC.

Después de solicitar la cita tres veces conseguimos
concertar un encuentro. Justo el dia antes de la
entrevista, la Conselleria decide de motu proprio
anular la entrevista arguyendo motivos de agenda del
responsable. Nos emplazan a una nueva reunion a la
que nos convocaran en cuanto se reorganice la agenda.
A dia de hoy esta convocatoria no se ha producido.

Seguimos a la espera de ese encuentro, mientras
barajamos otras posibles actuaciones ante la
Administracién para que este tema no quede olvidado
en algun cajon. m

José R. Calvifio

Asociacion Espaniola de Ictiosis | 37
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ASIC - Nuestros amigos

Mark Ujakpor,
miembro de la Seleccion

Espanola de Atletismo...

Con nuestra medalla
de la Ictiosis a los Juegos
Olimpicos de Rio, janimao!

Me llamo Mark Ujakpor. Soy atleta profesional a nivel
internacional en la prueba de 400 metros con vallas,
Miembro de la Seleccion Espafiola y Campeon de
Espafia y mi préximo objetivo es asistir a los préximos
Juegos Olimpicos que se celebrardn en Rio de Janeiro
el préximo mes de agosto.

Recuerdo el dia que conoci a Pablo, una primavera de
hace 6 afos. La atleta Begofia Garrido me invité a las
Jornadas de Convivencia de la Asociacién Espafiola de
Ictiosis para conocer a su sobrino, un nifio de 2 afios
con Ictiosis Lamelar.

Nunca habia oido hablar de esta enfermedad e iba un
poco nervioso, para mi era importante causar buena
impresion. Aunque, como atleta internacional, estoy
acostumbrado a que se juzguen mis actuaciones, a las
opiniones malas, a las buenas, a los comentarios...

pero ese dia estaba verdaderamente nervioso, queria
estar a la altura. Siempre te dicen que la primera
impresién es muy importante, as{ que me puse un buen
modelito y compré el paquete mds grande de gusanitos.
Todo salié al revés, Pablo me veia muy grande y como
no me conocia me tenfa miedo y sélo queria correr para
escapar de mi y cuanto mds corria él, mds corria yo.
Fue un desastre.

Aunque el dia no salié como habia planeado, conoci la
enfermedad, me enteré de lo duro que es convivir con

Ictiosis y de los muchos cuidados que necesitan a diario.

A partir de ese dia, todos los afios, Begofia y yo
intentamos participar en la carrera que organiza FEDER
por la esperanza de las personas con Enfermedades
Raras y visitamos a los afectados de Ictiosis durante las
jornadas anuales que celebran en Madrid.

El pasado mes de marzo, recibi una llamada de FEDER
para saber si estaba interesado en sustituir a mi amigo
y atleta Jesus Espafia como portador de la antorcha en
la carrera. Por supuesto acepté.

iQue honor!, llevar durante 5 km la antorcha que
representa a tantas personas y enfermedades

que sufren a diario “la primera impresién”, “el que dirdn”,
“lo superficial”, “las apariencias”.

Hace dos semanas volvi del Campeonato Iberoamericano
donde, después de un afio de muchos sacrificios y
trabajo duro, logré la medalla de bronce en la prueba
de 400 metros vallas; 400 metros franqueando 10 vallas
mas rdpido que otros atletas brasilefios, chilenos,
dominicanos, argentinos, portugueses... Sin embargo,
tiene mdas mérito llevar la permanente medalla de la
Ictiosis y superar sus infinitos obstdculos; la permanente
lucha por conseguir que esta enfermedad sea conocida
para que la gente que lleva esta medalla no tenga que
preocuparse en causar buena impresion.

Por eso, con estas palabras quiero demostrar mi apoyo
absoluto. Soy fan incondicional de estos competidores
que llevan colgada la medalla de la Ictiosis. m




Nuestros amigos - Voluntarios - ASIC

Como saber si das o recibes
cuando eres voluntario en la ASIC

Esa es la pregunta que nos hicimos al volver de las
jornadas de Ictiosis. Esta es nuestra historia. Somos un
matrimonio con tres hijos pequefios de 3, 8 y 9 afios de
edad, ninguno de ellos afectado, pero viviendo muy

de cerca la realidad que vive Genoveva y su familia desde
que nacié hace ya 9 afios.

Todo comenz6 sin querer, cuando un buen dia como
tantos otros, hablando de la Asociacién, nos interesamos
por la labor de los voluntarios y quisimos aceptar el reto
que para nosotros suponia esta aventura: echar una
pequeiiisima mano y vivir esa “otra vida” de nuestros
amigos Pamen y Chema. Y para alla fuimos con nuestros
hijos mayores.

Dias anteriores y durante el trayecto nos asaltaban miles
de dudas e incertidumbres ;seremos capaces?,
¢podremos?, ¢sabremos atenderles como ellos necesitan?,
e incluso si estariamos a la altura de las expectativas.
Pero esto dejé de tener importancia para nosotros en
cuanto llegamos. La acogida que tuvimos y el ambiente
tan familiar que se respiraba nos hizo sentir como en casa,
como miembros de esta gran familia.

A una parte de nosotros le tocd con los adolescentes,
mientras que a la otra, con los pequefios. En buena légica
quien mas atencion requerian eran los pequefios, pero fue
una labor muy gratificante en cuanto a la frescura,
espontaneidad y la felicidad y el carifio que te transmiten.

Pudimos comprobar también que esa fuerza para seguir
adelante y luchar porque el futuro tenga mejor cara, no
era exclusiva de nuestros amigos, sino de todos los alli
presentes... tanto afectados como familiares y siempre
con una sonrisa en los labios.

En cuanto a nuestros hijos, se integraron perfectamente
con todos los nifios y disfrutaron de esta experiencia
tanto o mas que nosotros. Eso nos hace albergar la
esperanza de que esta sociedad en la que vivimos no
juzgue a las personas por su aspecto sino por lo que son.

Como colofén a esta aventura, quisimos dar una
auténtica sorpresa a nuestros amigos haciéndoos un

sencillo regalo, una cancién. Esta fue gestada en los
dias anteriores a las jornadas y la verdad es que
pensando en esa pizpireta de nifia que es Genoveva

e intentando “ponernos en su piel” fue mas facil

de lo que pensabamos y siempre desde esa vision

tan positiva que nos transmite ella a pesar de convivir
con la Ictiosis.

Fue un momento muy especial, acompafiados de
nuestr@s compafier@s de fatigas (los voluntarios), los
chicos mayores y la inestimable ayuda de Ana y su
guitarra. Ojala que llegue a muchos oidos y sirva para
que la gente quiera conocer mas acerca de esta
enfermedad y a los que conviven con ella.

Espectacular también el ambiente que se cre6 después
con la musica y toda la gran Ictifamilia cantando,
bailando y disfrutando de estar juntos un afio més.

En definitiva, y volviendo al principio, ¢cémo saber si
das o recibes? La pregunta queda contestada. Llevamos
afios recibiendo de nuestros amigos, la familia Soria
Caballero, la dedicacidn, el trabajo y el esfuerzo fisico y
psicolégico que requiere la enfermedad, y todos a una,
con lo bueno y lo malo, y con amor, con mucho amor.
Bueno, pues como una sencilla multiplicacién, eso
recibimos nosotros en aquellos dias de cada una de las
familias que alli estuvieron.

Por ultimo, queriamos destacar la figura del voluntario.
Para nosotros fue la primera vez, pero hay otros que
llevan ya varios afios acudiendo a la cita. Nos llamamos
voluntarios porque de esa manera venimos, pero somos
gente que conocemos muy de cerca este problema y que
queremos echar una mano para que poddis exprimir al
maximo el tiempo dedicado a las jornadas.

Nos sentimos parte integrante de esta familia y de mil
amores seguiremos haciéndolo siempre que podamos.

Gracias por confiarnos lo que mas queréis: vuestros hijos.

Animo y a seguir luchando por este lento pero
esperanzador futuro. m
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ASIC - Nuestros amigos

Partido de Futbol
Arnedo veteranos
Osasuna veteranos

Partido benéfico en favor
de |la Asociacion Espanola

Ana Martinez-Losa

74

N Foto de los dos equipos con nuestros

protagonistas Ana, Irene, Genoveva y Adrian

de Ictiosis

El 30 de mayo de 2015 se realizé en mi pueblo, Arnedo,
un partido de fiitbol benéfico en favor de la Ictiosis,

en el que participaron el equipo local Arnedo Veteranos,
y el Osasuna Veteranos.

Todo comenz6 un afio antes

Los jugadores veteranos del equipo de futbol de
Arnedo realizan todos los afios un partido de futbol
benéfico para colaborar y ayudar a alguna asociacién.
Un amigo de la familia, jugador también, propuso

a la Asociacién Espafiola de Ictiosis para el

préximo evento.

Tuve la ocasion de poder explicar detalladamente

a los organizadores qué era la asociacion y a qué se
dedicaba, asi como la lucha que llevamos dia a dia
todas las personas y familias que convivimos con
la Ictiosis.

El proyecto poco a poco fue avanzando hasta que
empez0 a cuajar.

A medida que se iba acercando la fecha, los nervios
y las ganas aumentaban.

Me toco hacer varias entrevistas para distintos medios
locales, como la television o la radio, y también para
el periddico de La Rioja.

En ellas intenté reflejar, como afectada de Ictiosis, en
qué se basa nuestra rutina diaria de cuidados. Ademas

expliqué qué hacemos desde la Asociacion Espafiola de
Ictiosis, cudles son nuestros objetivos e informé que el
dinero recaudado en el partido iba a ser destinado al
Fondo de Investigacién con el que cuenta la Asociacién.

Los dias anteriores nos dedicamos a vender boletos,
también para la recaudacion, con los que realizamos
un sorteo el dia del partido. Los premios eran
productos ofrecidos por los patrocinadores.

El partido tuvo una gran acogida y acudié bastante
gente. Los que no pudieron, colaboraron con la
compra de dichos boletos o con alguna donacién
al Fondo de Investigacion.

Tuvimos la suerte de contar, en aquel magnifico dia,
con la presencia de otros afectados de Ictiosis que

se desplazaron desde diferentes lugares de Espaiia,
ayudandonos y ofreciéndonos su apoyo. En el mismo
recinto del campo de ftitbol, también se colocé un
stand con informacién sobre la Ictiosis y productos
de la ASIC: libros, camisetas, chapas, cuentos...

La gente se animaba a colaborar y se interesaba
bastante por la enfermedad.

Asi mismo, los jugadores tanto locales como del
Osasuna Veteranos, nos obsequiaron con algunos
regalos que nos hicieron especial ilusién.

La victoria fue para los visitantes, pero nuestros
jugadores lo dieron todo para ganar.




Nuestros amigos - ASIC

TORNEO
BENEFICO |7 JReHE
DE PADEL ...

A BENEFICIO DE ASIC mmmm

#» Dias: sabado 23 y domingo 24 de
abril 2016, a pz de las

= Cuota de inscripcion:
20€ por jugador, la 1

N | Con este acto me di cuenta de que,
aunque habia mucha gente que

me conocia en el pueblo, realmente
eran le\/ pOCOS |OS qLIe Conocfan Club de Tenis La Moraleja: Camino Mueve 80. Alcobendas - Madrid. Tel.: 91650716 1. www.cdam

la enfermedad. —— O i | @ (Eremua
Una experiencia enriquecedora Vu estro m ej OI' go | p e

Fue una tarde diferente y divertida, en la que todos

nos centramos en la Ictiosis. 'I:u e pa ra |a # I cti 0S i S

Lo mas bonito del encuentro fue la repercusion en

la visibilidad de la Ictiosis y esto lo conseguimos El pasado 24 de abril de 2016 se celebré un torneo
entre todos. Ahora los habitantes de Arnedo y sus benéfico de pddel a favor de la Ictiosis en el Club de Tenis
alrededores saben que lo que me sucede a mi, como de la Moraleja de Alcobendas, Madrid.

a muchos de vosotros, es algo totalmente normal y
que es necesario colaborar en actos asi para poder
fomentar la investigacion y su implicacién en las
Enfermedades Raras, con el fin de conseguir una
mejor calidad de vida para los afectados.

El evento fue organizado por la tia de uno de nuestros
nifios de la Asociacion que se implicé para dar a
conocer la enfermedad y aportar la recaudacién del
torneo al Fondo de Investigacion de la ASIC.

Gracias a Montse, una persona encantadora, cuya
sensibilidad, empatia y esfuerzo la han empujado a
llevar a cabo esta iniciativa, haciendo posible que sigan
creciendo nuestras esperanzas y posibilidades para

Desde aqui, agradezco de nuevo a todos los que
hicieron posible aquel dia y que se esforzaron
porque todo saliera bien.

Fue una experiencia increible y muy enriquecedora. poder llevar a cabo la investigacion en las Ictiosis.
Espero que, en un futuro, pueda haber mas actos Gracias a ella, a todos los organizadores, colaboradores
y entre todos podamos seguir dando a conocer la y a los participantes del torneo, porque la suma de
Ictiosis, la ASIC y nuestros objetivos. B todos nos ayuda a seguir haciendo poco a poco. m

lias de la ASIC en la entrega de premios

y agradecié a la organizacién del torneo su

solidaridad con la Ictiosis.
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ASIC - Colaboracion con la AEDV

Asociacion Espanola de Ictiosis

ASICy la SC--AEDV

La ASICy la Seccion Centro de la
Academia Espanola de Dermatologia
y Venereologia

La Asociacion Espafiola de Ictiosis fue invitada a
participar en un encuentro organizado por la Seccién
Centro de la Academia Espafiola de Dermatologia y
Venereologia (SC-AEDV). El objetivo de la reunién
consistia en estrechar las relaciones entre los
dermatologos y los representantes de las Asociaciones
de pacientes de enfermedades dermatolégicas, para
optimizar asi la calidad asistencial y mejorar la calidad
de vida de los pacientes y sus familias.

Los coordinadores de este proyecto, el Dr. Pablo de la
Cueva, la Dra. Almudena Nuiio y la Dra. Mayte
Truchuelo, nos transmitieron que son conscientes de
las dificultades que encontramos con frecuencia los
pacientes para contactar con el dermatélogo de forma
rapida y eficaz.

Por este motivo, a través de este proyecto se intentara
mejorar el nexo de unién entre médico y asociaciones,
lo que enriquecera enormemente a unos y a otros.

De esta manera, se podran detectar con mayor celeridad
las necesidades de los pacientes, las carencias, dudas
frecuentes, necesidades mds importantes, etc.

Los puntos de interés que se discutieron para conseguir
beneficios practicos con este proyecto fueron los
siguientes:

1. Establecer una comunicacion fluida entre
representantes de asociaciones y representantes de
la Seccién Centro de la AEDV.

2. Por parte de SC-AEDV

a. Asesoramiento cientifico, para la elaboracion de
material para pacientes, en jornadas divulgativas,
en colegios, etc.

b. Divulgacion de la enfermedad en centros publicos
y privados para estar bien formados en el manejo
de la misma. Conocer los Centros Base (organismo
competente en la Comunidad de Madrid para las
valoraciones de discapacidad).

C. Incluir en la web una newsletter periddica con
informacién sobre asociaciones de pacientes e
intentar divulgar informacién sobre las diferentes
enfermedades, especialmente las mas desconocidas.
Asimismo, incluir un formulario de declaracién de
nuevos casos de enfermedades raras.

d. Facilitar el reclutamiento de pacientes en caso de
desarrollarse ensayos clinicos en centros sanitarios
de la SCAEDV.

e. Fomentar la divulgacién de las asociaciones de
pacientes; de las enfermedades (por ejemplo Dia
Oficial de la Enfermedad, eventos organizados
por la asociacion, etc.) mediante el gabinete de
comunicacién.

f. Dialogar y servir de nexo con laboratorios
farmacéuticos de cara a poder colaborar como
sponsors en algin evento organizado por cada
asociacion.

g. Facilitar la elaboracion de informes con rigor
cientifico que, sin servir como peritaje, puedan
ayudar a valorar correctamente la afectacion en
la calidad de vida.

h. Elaboracion de listados de dermatdlogos de
referencia para las asociaciones.

i. Fomentar el conocimiento y motivacion,
especialmente entre los residentes, para poder, en
un futuro cercano, contar con un “pool” de
dermatologos interesados y formados en el manejo
de diferentes enfermedades (especialmente en las
enfermedades raras que es donde mayor impacto
puede tener esta medida).

j. Transmitir la importancia del manejo
multidisciplinario de las enfermedades. Por
ejemplo mediante la visualizacién en congresos
de residentes.

3. Estimular la relacion entre asociaciones para obtener
mayor beneficio, ejercer mas “presién” ante los
organismos pertinentes, etc.

4. Fomentar la equidad en la asistencia sanitaria. m




Asociacion Espanola de Ictiosis

La ASIC con la AEDV
v su Fundacion
Piel Sana

La Academia Espafiola de Dermatologia y Venereologia
(AEDV) convocé una reunion con las asociaciones de
pacientes para escuchar y mostrar interés e inquietudes
de este sector, ofreciendo su colaboracién y la de los
dermatélogos espafioles para mejorar la calidad de vida
y la atencién médica y social de los pacientes.

A dicha reunidn asistieron diez asociaciones: Accién
Psoriasis, la Asociacion de Afectados de Urticaria
Cronica, la Asociacién de Epidermolisis Bullosa de
Espafia (Asociaciéon Piel de Mariposa), la Asociacién
Espafiola de Ictiosis, la Federacién Espafiola de Lupus,
la Federacion de Asociaciones de Celiacos de Espaiia, la
Federacién Espafiola de Enfermedades Raras, la
Asociacién Espafiola de Pénfigo, Penfigoide y Otras
Enfermedades Vesiculoampollosas, la Asociacién de
Enfermos de Hidrosadenitis Supurativa y la Asociacién
Nacional de Enfermeria Dermatoldgica.

Todas las asociaciones expusieron sus principales
problemas y demandas particulares, y coincidieron en
la falta de acceso que, en algunos casos, tienen los
pacientes a ciertos medicamentos extranjeros. También
en los costes muy altos que tienen que asumir al
adquirir cierto tipo de medicamentos que son
considerados “cosmeéticos” y que para ellos no lo son.

Asimismo, mostraron gran preocupacion en el hecho de
que, en muchas ocasiones, las enfermedades de la piel
provocan rechazo social y estigmatizan a los enfermos,
que no quieren reconocer que lo son. Ademds, se hablé
del obstaculo que supone que la valoracién de
discapacidad para estos colectivos dependa de las
Comunidades Auténomas, lo que provoca inequidades
en las valoraciones e incluso se da la circunstancia de

Colaboracion con la AEDV - ASIC

Fundacion
Piel Sana

que en muchos casos la enfermedad les impide
desempefiar su trabajo, pero no se les reconoce
discapacidad o invalidez alguna.

Las asociaciones de pacientes plantearon varias
demandas a la AEDV, entre ellas: la creacion de centros
de referencia, la elaboracion de guias clinicas y hacer
un censo de patologias. Igualmente, se puso encima

de la mesa la posibilidad de crear un movimiento que
atine a todos los colectivos y asociaciones relacionadas
con las patologias cutdneas.

Por parte de la AEDV, su presidente Pedro Jaén, su
vicepresidente Jorge Soto y la gerente Sonia Fuentes,
insistieron en que los ciudadanos deben tener un papel
principal en el ambito de la salud y, para ello, tienen
que ser visibles las asociaciones de pacientes.

Posteriormente a esta primera reunién ha habido otras
posteriores con la Fundacién Piel Sana de la AEDV
para continuar trabajando en esta misma linea de
colaboracién.

La participacion de la ASIC en el Congreso de
Dermatologia de la Seccién Andaluza en Marbella,

y la participacion también en el Congreso Nacional de
Dermatologia celebrado en Zaragoza, son los primeros
frutos de esta necesaria colaboracion entre la AEDV y
las Asociaciones o lo que viene a ser lo mismo, entre
los dermatdlogos y los pacientes.

Desde la Asociacién Espafiola de Ictiosis, gracias a

la AEDV por confiar y creer en las Asociaciones de
pacientes como vehiculo conductor para reconocer los
derechos sanitarios y de atencion y mejorar la calidad
de vida de las personas afectadas por cualquier
enfermedad dermatolédgica. m
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ASIC - Colaboracion con la AEDV

La ASICen la
Reunién Anual
de la AEDV
Seccion Andaluza

La Reunién Anual de la Seccion Andaluza de la
Asociacion Espafiola de Dermatologia y Venereologia
tuvo lugar en Marbella del 10 al 12 de mayo de 2016.

En representacién de la Asociacion Espaiiola de Ictiosis,
ASIC acudimos a su invitacion: Manuela y Chema,
padres de nifios afectados con Ictiosis, y Juan y
Asuncién como afectados de la misma. Una vez
llegamos al Hospital Costa del Sol, nos presentamos
como asociacién y recogimos las correspondientes
acreditaciones tras lo cual pasamos a la presentacion
de las jornadas. Tras participar con nuestro testimonio
en la escuelas de dermatologia hablé el Dr. Joan Carles
March, impulsando y motivando a los asistentes a
participar, relacionarse e intercambiar experiencias, asi
como a fomentar el asociacionismo y hacer fuerza de
grupo para que la voz de los pacientes sea escuchada.

Tras su intervencion diferentes pacientes en
representacion de distintas asociaciones de afectados,
comentaron sus experiencias de vida y terminaron en
una mesa coloquio que llevaba como titulo “La voz de
mi piel”, donde médicos y pacientes conversaron sobre
los problemas que nos afectan.

Posteriormente acudimos a los cuatro talleres
educativos en los cuales participamos:

Taller 1: “Cuidados integrales de la piel enferma”.
Ponentes: Leonor Prieto, Florentino Pontes y Rosa
Ortega del Olmo, que estuvo dedicado a los pacientes
cuya piel estd afectada por problemas oncoldgicos.

Taller 3: “Organizacion y funcionamiento de las
asociaciones de pacientes”.
Ponente: Santiago Alfonso.

ano

Taller 5: “;Como protegernos eficazmente del sol?
Ponentes: Leonor Prieto y José Angulera.

Taller 6: “;Como afrontar el picor?”

Ponente: José Carlos Moreno, el cual hizo una analisis
del picor, cémo y por qué se produce y las posibles
soluciones que existen a dia de hoy para solucionarlo.

El viernes 11 comenzamos la jornada montando
nuestra mesa informativa sobre la Ictiosis junto con la
Asociacion Accidn Psoriasis y la Asociacién DEBRA.
Dimos a conocer la Ictiosis y nuestro dia a dia tanto a
los dermatologos alli asistentes como a los distintos
laboratorios que tenian su stand. También participamos
en el Taller de Epidermolisis Bullosa de DEBRA.

Por la tarde estuvimos presentes en las ponencias sobre
“Dermatologia y Sociedad: Avanzamos juntos”,
moderada por Rosa Ortega del Olmo y Mercedes
Alcalde y en “Las Asociaciones de Pacientes y la
Dermatologia Andaluza” por Antonio Manfredi.

Nuestro trabajo con los laboratorios continué a lo largo
de la tarde, mostrando la realidad de nuestra piel a
todos los alli presentes. Por la noche acudimos al
Cocktail Bienvenida en el Hotel Fuerte Miramar

El sabado 12 continuamos con nuestra labor de
difusion y sensibilizacion con la mesa informativa de la
ASIC, dando a conocer la Ictiosis y su casuistica tanto a
profesionales como a los diferentes laboratorios.

Reunién Anual termind con la presentacién de la
Fundacién Piel Sana por el Dr. Julian Conejo-Mir.

Como podéis ver las jornadas fueron bastante intensas,
y nosotros dedicamos todo nuestro esfuerzo para dejar
la huella de la Ictiosis en cada una de las partes
implicadas: médicos, laboratorios y asociaciones. m




Asociacion - ASIC

El Fondo de Investigacion

para la Ictiosis

Un compromiso de todos para paliar los signos y sintomas de la Ictiosis...

Definicién del Fondo de Investigacion
para la Ictiosis, FIASIC

El “Fondo de Investigacion para la Ictiosis”, en adelante
FIASIC, del que es titular la Asociacion Espafiola de Ictiosis,
ASIC, surge como consecuencia de la necesidad de investigar
para paliar los signos y sintomas de la Ictiosis y mejorar la
calidad de vida de los afectados y sus familias.

Tiene como propdsito recaudar fondos para fomentar, apoyar
y facilitar la financiacién o cofinanciaciéon de propuestas y
proyectos para la investigacion de los diversos tipos de
Ictiosis, asi como favorecer el trabajo y la formacién a todos
aquellos profesionales debidamente cualificados,

y que pudieran estar interesados en la realizacion de
protocolos que innoven y ayuden en el avance hacia el
objetivo tltimo del FIASIC, investigar para encontrar la
curacién de la enfermedad.

El desarrollo del FIASIC estd a cargo del Equipo Directivo de
ASIC y su mision es la de estudiar, evaluar y seleccionar entre
los posibles proyectos especificos de investigacion, los que
pudieran ser financiados o cofinanciados con el FIASIC,
basandose para su eleccién en:

* El interés cientifico que pudieran suscitar los posibles
resultados del proyecto y que, por lo tanto, supusieran un
aporte sustancial y novedoso en el estudio de la Ictiosis.

* El coste total presupuestado que tendria la completa
realizacion del proyecto.

El Equipo Directivo realizard una labor de seguimiento en el
avance del proyecto o proyectos financiados y de su
ejecucion presupuestaria y procurard el buen desarrollo de
estos hasta su terminacion.

Las aportaciones dinerarias al FIASIC se definen desde la
Junta Directiva siendo misién de ésta y por lo tanto del
Equipo Directivo el animar y fomentar la realizacién de
actividades que procuren un beneficio econémico para el
FIASIC. Por esta razon se considera que es necesaria la ayuda
solidaria de todos los socios que, de una u otra manera,
deberan colaborar en las actividades que se programen y
cuyos beneficios se destinen al FIASIC.

Es compromiso de los socios el aportar nuevas ideas y solicitar
la colaboracion del resto para que todos nos sintamos
implicados en la realizaciéon de posibles proyectos que se
encaminen a conseguir nuevos recursos a favor del FIASIC.

El FIASIC tiene asignado un nimero de cuenta en CaixaBank
para poder realizar aportaciones tanto desde Espafia como
desde el extranjero. El titular del mismo es la Asociacion
Espafiola de Ictiosis y el nombre que se le ha dado es

“Fondo de Investigacion”.

El nimero de IBAN para realizar aportaciones es:

ES36 2100 5108 5902 0002 0448

N Extracto del Fondo de Investigacion para la Ictiosis.

Objetivos del Fondo de Investigacion
para la Ictiosis, FIASIC

Con fecha de 19 de junio de 2012, los objetivos

propuestos que se pueden llevar a cabo con la ayuda del

Fondo de Investigacion para la Ictiosis en base a la definicién

del mismo, son los siguientes:

* Obtener recursos externos, donaciones y ayudas
que le procuren aportaciones dinerarias al Fondo para
poder emprender cualquiera de los objetivos siguientes.

» Fomentar, apoyar y facilitar la financiacion
o cofinanciacién de propuestas y proyectos para
la investigacion de los diversos tipos de Ictiosis.

* Aportar nuestra colaboracién en otros proyectos de
interés para el estudio de la Ictiosis que ya se estén
desarrollando tanto a nivel nacional como internacional.

* Establecer ayudas para la formacién de profesionales
debidamente cualificados e implicados en proyectos
de investigacién para la Ictiosis.

* Colaborar en el desarrollo de Centros de Referencia
para la Ictiosis en los que se lleven a cabo protocolos
y procedimientos dirigidos a la mejora de la calidad
de vida de los afectados. Estos Centros de Referencia
prestaran atencion integral e individualizada,

y se crearan equipos multidisciplinares de trabajo
para atender las distintas complicaciones asociadas
a las Ictiosis.

* Promover la realizacion de Tesis Doctorales que se
definan como proyecto de investigacion de cualquier
tipo de Ictiosis y colaborar en la realizacién de las mismas.

* Organizar, asesorar y financiar o cofinanciar reuniones
cientificas, congresos, simposios, seminarios, cursos
y actividades anélogas referidas a la Ictiosis para su
estudio, divulgacién y sensibilizacién.

* Otorgar ayudas para la edicién de publicaciones cientificas
especializadas que divulguen los resultados obtenidos en
la investigacion de la Ictiosis.

Cualquier otro objetivo que se pudiera afiadir a los ya citados,

ayudard a definir también en su conjunto el fin tltimo del

FIASIC, investigar para encontrar la curacién de la Ictiosis. m

Ayi la investigacion |

\ Colabora con tu aportacion solidaria en el
Fondo de Investigacion de la Ictiosis

CaixaBank * ES36-2100-5108-59-0200020448 §

danos a

i wwwictiosis.org _ info@ictiosis.org
(9 @asociacionasic () facebook.coml/ictiosis

Que la ictiosis se conozca._,.,"ﬁ@‘

e e

|F.; G37056642
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Vamos a tener un Bebé...

¢Qué sera?, ¢nifio o nifia?, ;como sera su pelo?,
¢de qué color seran sus o0jos y su piel?,
¢COmo sera su piel?

Cuando nacié nuestras dudas se disiparon...

Mi pequena
Bebé Colodidn

iVamos a tener un bebé!

Asi fue, con esta sencilla frase, como anunciamos a
nuestros familiares y amigos la llegada de nuestro bebé.
Desde ese mismo momento todo eran preguntas; ¢qué
serd?, ¢nifio o nifa?, ;como sera su pelo?, ;de qué
color seran sus ojos y su piel?, ;cémo sera su piel? Esto
tltimo realmente nunca nos lo preguntamos, dimos por
hecho que estaria bien. No fue hasta el momento de su
nacimiento cuando nuestras dudas se disiparon, fue
nifia, Carmen, su pelo era negro y abundante (aunque
ahora es rubita), sus ojos del color de todos los bebés,
celestes y muy vivos y su piel... una piel especial,
nuestro bebé era un “Bebé Colodion”.

Sélo pude verla un instante, el mas feliz de mi vida,
pero fue sélo eso, un instante. Algo no iba bien, nos
informan que aprecian en su piel unas lesiones y que
deben llevarsela, quedaria ingresada en la Unidad de
Neonatos. “jQué poco me durd esa felicidad!”

No recuerdo el momento exacto en que nos informaron
de que Carmen era un “Bebé Colodion”. y que
posiblemente desarrollaria una enfermedad llamada
Ictiosis. Lo primero que tuve que hacer es empezar a
memorizar términos, nunca habiamos escuchado hablar
de esta rara enfermedad. Era algo desconocido para mi
y como ocurre con todo lo desconocido me despertd
miedo, mucho miedo, angustia y mucho dolor. Sélo
pensaba en ese momento ¢por qué nos estaba pasando
eso a nosotros, a ella, qué hicimos mal?

Imposible describir las sensaciones de esa primera
noche en maternidad, escuchando el llanto de los otros
bebes y yo tener que estar separada de Carmen. Y sin
parar de pensar como estaria ella, tan sola en aquella
incubadora al fondo de la sala. Por mi cabeza pasé de
todo, cosas muy horribles que no me avergiienza
confesar, pero por suerte en algun momento de esa
larga noche pensé, tenemos que buscar ayuda, alguien
debe de saber de esto y nos puede ayudar. Encontré a
ASIC y alli en su pagina web, encontré el teléfono de
quien se convertirfa desde ese dia hasta hoy en mi
angel de la guarda. “Gracias Chema”.

Guardé el numero y a la mafiana siguiente del
nacimiento de Carmen me puse en contacto con la
Asociacién. Presumo de ser la mama que con mas
premura contactd con ellos, hasta ahora claro. Esa
primera conversacion durd algo mas de una hora.
Una hora en la que para mi se abri6é una ventana

de esperanza, de futuro, de un futuro posible que
hasta unas horas antes no apreciaba. Desde el corazén
me escucharon, empatizaron y supieron compartir

mi sufrimiento para que mi carga fuera menor.



Pero sobre todo me aconsejaron para que estuviese
pendiente en las pautas, cuidados y tratamiento que los
médicos aplicarian a la nifia.

Qué importante ha sido la labor de la Asociacién para
nosotros, estuvo a nuestro lado desde ese primer dia
siguiendo la evoluciéon de Carmen, asesorandonos,
informandonos, adelantandose a esos cambios que
estaban por venir y que por suerte siempre fueron para
mejor en nuestro caso.

No he encontrado respuesta al por
qué ha ocurrido todo esto y hoy ya
Sé que nunca encontraré esa
respuesta. La pregunta ahora es
¢para qué ha ocurrido?

Supieron ver a mi “Bebé Colodién Automejorativo”
cuando atn nadie se habia pronunciado y estdbamos
aun pendientes del resultado genético, siempre desde la
prudencia y sin darnos falsas esperanzas. Si algo debo
de destacar del equipo humano de la Asociacién, es su
exquisito tacto a la hora de manifestar sus opiniones y
un respeto maximo a los profesionales que se
encargaban en nuestro caso de Carmen.

Seguro que hay otras familias que se sienten identificadas
y que de una manera u otra han pasado por una
experiencia parecida. jAnimo que no estamos solos!

El final no estd atn escrito, desde la Asociacién se esta
trabajando mucho y bien para avanzar hacia la curacién
de la Ictiosis en todas sus formas y apellidos y animo a
todo el que lea estas palabras tome un rato de su
tiempo para al menos darnos a conocer.

En este largo camino no hemos estado solos y a pesar
de que la familia tenia que desplazarse desde el pueblo,
Campillos, hasta el Hospital Costa del Sol de Marbella
donde Carmen fue recibida en este mundo de manos de
su tio José Maria, nunca faltaron a nuestro lado, sus
abuelos, sus tios, sus primos, sus padrinos... “Gracias”.

Hoy Carmen tiene casi 18 meses. Su evolucién estd siendo
la esperada en su caso y, sobre todo, estamos disfrutando
de ella todo lo que no pudimos al principio. Es una nifia
muy feliz, muy, muy querida, simpdtica y como un buen
amigo me dijo un dia el “Bebé Colodién mds bonito”.

No he encontrado respuesta al por qué ha ocurrido todo
esto y hoy ya sé que nunca encontraré esa respuesta. La
pregunta ahora es ¢para qué ha ocurrido? Todo lo que
nos ocurre es necesario para algo, para que aprendamos
algo, para que experimentemos algo, o simplemente
para permitir que otras cosas mejores nos sucedan mds
adelante.

Es dificil poder vislumbrar el bosque completo cuando
estamos debajo de un gran arbol que crece por encima
de nuestra cabeza; pero todo llega...

Tenemos fe y disfrutamos de la vida, tomando de ella lo
mejor en cada momento; y tratando de reflexionar
sobre el porqué de cada cosa que nos ocurre y de cada
situacién con la que nos enfrentamos.

“Todo ocurre para nuestro bien”. m

Vidas - ASIC

vBreve 4_
Un 2.° Premio para la Ictiosis
en el Concurso de Fotografia
Digital del INICO.

Premio Fundacion Grupo Norte

Genoveva Soria

X Concurso de Fotografia Digital del INICO

SEGUNDO PREMIO - FUNDACION GRUPO NORTE
Titulo: “Busca en mi interior” - Autor: José Maria Soria

Desde el afio 2003 el INICO, Instituto Universitario de
Integracion en la Comunidad, de la Universidad de
Salamanca y en colaboracién con la Fundacién Grupo
Norte, promueven un concurso fotografico en formato
digital cuyo tema es “las personas con discapacidad en la
vida cotidiana”.

Este concurso pretende sensibilizar a la sociedad a través
del medio de la fotografia, mostrando una imagen
normalizada e integrada de las personas con
discapacidad. Por ello se centra en la vida cotidiana.
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Nuestro dia a dia
con el Netherton

El 19 de julio del 2011 lleg6 a nuestras vidas Adriana,
una nifia preciosa y “coloradita”, que hizo aflorar en
nosotros, sentimientos hasta la fecha desconocidos.
Desde el primer momento intuimos que seria una nifia
especial y diferente a los demds. Habia algo en su piel,
que la hacia desmarcarse del resto de bebés, algo que los
médicos denominaron inicialmente, con un término tan
abstracto como dermatitis. A la incertidumbre de no
saber que pasaba, se unia la inexperiencia de unos padres
primerizos que empezaban a percibir, que todo les seria
un poquito mds dificil de lo normal. Los primeros meses
de vida fueron frustrantes, al ver crecer a una criatura
indefensa, con constantes brotes de atopia y lesiones
pruriginosas por todo su cuerpo, incluida cabeza y cara,
y con la cortisona, como tnica aliada. En ese primer
periodo de tiempo sélo recordamos idas y venidas a
centros médicos, lloros, impotencia, cremas hidratantes,
cremas con corticoides, antihistaminicos, jarabes
relajantes y muchos deseos de cambiarnos por ella o de
dar la vida por solucionar aquello.

Al afio de vida, empezaron a hacerse visible en ella, una
serie de marcas con forma redondeada (Ictiosis Lineal
Circunfleja), que llamaron mucho nuestra atencién. Ese
fue el primer paso para conseguir ponerle nombre y
apellidos a lo que estaba sucediendo y para que un tal
“Netherton”, entrase a formar parte de nuestras vidas.

Tras viajes, pruebas médicas y mas pruebas e infinidad
de llamadas, por fin recibimos la confirmacion de su
enfermedad y la tristeza y el llanto inundé nuestras
vidas. Un dia inolvidable y marcado a fuego para
siempre. Al dia siguiente, pasamos a engrosar la
enorme lista de padres con sentimiento de culpa, por
traer a este mundo una nifia con una enfermedad, pero
decidimos hacer borrén y cuenta nueva, no habia
cabida para la desolacién, s6lo amor y ganas de luchar
junto a una criatura, a la que sin quererlo ni beberlo se
la venia encima un largo y duro camino, en la que sus
padres no podian fallarla.

Hablar de Sindrome de Netherton en nuestro caso, es
hablar de alergias alimentarias, brotes constantes de
atopia severa e Ictiosis lineal circunfleja, prurito,
anomalias en el tallo piloso, mala regulacién de la
temperatura corporal, intolerancia al sol y sobre todo
es hablar de picores, muchos picores. Los malditos
picores son nuestro caballo de batalla. Impiden un
descanso prolongado y de calidad, en la nifia y después
de varios afios, ya empiezan a hacer mella en ella y en
su cardcter. Otro sintoma caracteristico de la
enfermedad es su color rojizo, algo simpatico y
peculiar a lo que ya nos hemos acostumbrado y que es
el causante de que esta enfermedad sea también
conocida, como “la enfermedad de los nifios rojos”.

vBreve 5_

La ASIC en el estreno del Primer
documental Espafiol sobre
Piel de Mariposa

Producido por la Asociacién, tiene la intencién de
ofrecer una vision realista a la vez que esperanzadora
de lo que significa vivir con Piel de Mariposa.

Dirigido por Carlos Martin Pefiasco, sus protagonistas
Alberto, Lucia, Asier e [figo, junto a sus familias, nos
muestran cémo hacen por llevar una vida “normal” a
pesar de enfrentarse a diario a una “Enfermedad Rara”
como la Epidermdlisis bullosa.

F’IEL DE MARIF’OSA

ENT

RE UNA ENFERMED/ SENTE P

ESCRITO, DIRIGIDO Y EDITADO POR Carlos
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Hablar de Sindrome de Netherton
en nuestro caso, es hablar de
alergias alimentarias, brotes
constantes de atopia severa e
Ictiosis lineal circunfleja, prurito,

anomalias en el tallo piloso, mala
regulacion de la temperatura
corporal, intolerancia al sol y
sobre todo es hablar de picores,
muchos picores...

Vidas - ASIC

Para intentar retrasar y reducir, al maximo, la aparicion
de estos sintomas y su intensidad, intentamos tener su
piel bien hidratada y himeda, aplicando varias veces al
dia, cremas hidratantes y bafios. En dias en los que
notamos extrema sequedad en su piel, hacemos uso
también de los “pijamas hiimedos”. Durante brotes
intensos de atopia o Ictiosis, procuramos evitar la
hidratacién, ya que hemos notado que reaviva las
lesiones y a veces irritan a la nifia. Las temidas cremas
con corticoides, es lo inico que ayuda mitigar estos
sintomas. Muchas veces debemos tomar la dificil decisién
de aplicar este tipo de cremas, mas habitualmente de lo
que deseariamos o dejar a la nifia sufriendo y con su piel
en carne viva, dificil eleccidon, la verdad. El cuero
cabelludo, es otra de las partes de su cuerpo que requiere
varios cuidados semanales, ya que se cubre de escamas y
costras, que deben ser retiradas, para evitar un intenso
picor. La aplicacién de aceites y cremas que las
reblandezcan y ayuden en su eliminacion, son esenciales.

Otros aspectos muy importantes que tenemos que tener
en cuenta, en el dia a dia con Adriana, son el estado de
sus ufias, que deben estar siempre, limpias y cortitas,
para evitar que en esos rascados tan frecuentes, intensos
y prolongados, no dafien e infecten su piel. También su
alimentacién, ya que es alérgica a varios alimentos muy
frecuentes y al sol, ya que no es bien tolerado por su piel.

En definitiva, convivir con cualquier enfermedad es
duro, y poco a poco, va haciendo mella en cualquier
familia. Ver sufrir a un hijo es algo a lo que uno, no se
acostumbra nunca, pero también es lo que nos hace, una
y otra vez, sacar fuerzas de donde no las hay y mirar el
futuro con optimismo. Poder responder algtin dia a
preguntas como: ;cudndo se me va quitar esto?, ¢ por
qué os digo que me pica y no hacéis nada? o poder
eliminar los momentos en los que la nifia, desbordada
por el picor y el dolor, salta desconsoladamente entre
nuestros brazos, llorando y pidiendo una ayuda que de
momento no podemos darla, son las razones por las que
no dejaremos de luchar.

Queremos aprovechar la ocasién para agradecer
enormemente su ayuda, esfuerzo y dedicacion a los
médicos e investigadores que estan luchando por esta
pequefia gran familia que es la Asociacién Espafiola de
Ictiosis, a la Directiva de esta Asociacién, que tanto
hace por todos nosotros y en especial a nuestras
familias, que sabemos que lo sufren en silencio.

Gracias por tanta compresion, por tanta paciencia, por
aguantar nuestro cansancio y sobre todo, gracias por
habernos ayudado a hacer de esta nifia, una nifia feliz.

Gracias de todo corazdn y recordar que...

“Lo imposible, solo tarda un poco mds”. m

De tipo genético, esta enfermedad provoca una extrema
fragilidad cutdnea hasta el punto que un abrazo puede
causar lesiones como ampollas y heridas. De ahi su nombre,
su piel es tan fragil como las alas de una mariposa.

Un entranable documental que nos da una visién
esperanzadora, a la vez que realista, sobre lo que es vivir
con una enfermedad que en Espana afecta a unas 1.000
personas y a medio millén en todo el mundo. En esta bonita
iniciativa, producida por la propia Asociacion Piel de
Mariposa, la musica original es de Jaime Martin-Pefiasco y
ha contado con la colaboracién especial de “Message to the
bears”y del compositor Silvio Rodriguez.

Fuente: www.pieldemariposa.es

“Nuestra piel de pez, para el vuelo de la mariposa”
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¢Un breve consejo?
¢Una breve experiencia?

“Nadie ha dicho que este camino fuera
facil. Lo que si te digo es que no puedes
rendirte nunca, no debes rendirte nunca.
Lo primero y mas importante por tiy luego
por los que estamos contigo...”

Esta tarde ha sido bastante “ictidsica” en nuestra casa.

Ha habido que terminar de estudiar para llevar
controlados los exdmenes de la semana que viene y
ademas habia que buscar el rato apropiado para empezar
a limpiar esa cabeza que lleva unas cuantas semanas sin
poder dedicarle ni el tiempo suficiente ni la profundidad
necesaria.

Lo hemos intentado pero tampoco hoy ha sido el momento.
Ha habido que dejarlo y esta vez no ha sido por cuestién
de tiempo que si que lo hubiéramos tenido, sino porque el
pelo se empezaba a ir con la escama. jHorror! Me ha
venido el pensamiento rdpido de cortar el pelo bien corto
a ser posible mafiana y la reflexion con ella acerca

de lo que es necesario hacer y porqué hay que hacerlo,
viendo los “mechoncitos” perdidos. Situacion aprovechada
también por su padre para aparecer por el salén y hacerle
entender que ha llegado el momento de que ella conozca
las consecuencias de no cuidarse el pelo y también los
ojos —de darse crema si que ya se ocupa ella con relativa
normalidad- y que tal y como llevamos tiempo
inculcando, ciertos cuidados empiezan a estar ya en sus
manos. Genoveva cumplird 10 afios al final del verano.

Llora y llora y llora... Normal, solo tiene 9 afos; ya tiene
9 afios. Pero he sido yo la me he empefiado haciendo
pasar un mal rato a todos, en ensefiarle con imagenes de
internet adonde pueden llegar las consecuencias si no se
deja aplicar el tratamiento como se debe. Esa tipica frase
de que “mds vale que hoy llore ella, a que dentro de un
tiempo tengamos que llorar todos” aplicable a tantos
contextos con nuestros hijos. Pues eso...

Tras abrazos, besos y consuelos y mas reflexiones, decide
irse a la bafiera y me dice que va a rascarse ella sola con
su piedra pédmez favorita, aunque solo sea media hora.
Veo ese momentdneo grado de madurez en ella, que en
estos temas siempre me ha gustado especialmente valorar.

Acto seguido cojo el mévil y veo que mi marido me ha
mandado el articulo de Manuela que también sale en esta
revista para que lo lea: “Mi pequefia Bebé Colodion”. Debe
ser un articulo especial, pienso, porque él no suele hacer
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estas cosas. Tras leerlo, visiblemente emocionada, le digo:
“;Para qué me lo mandas?, ;para que llore yo también esta
tarde?”. Me reconoce que €l también se emocioné mucho
al recibirlo y me hace ver que no siempre sé es consciente
del bien que se hace fuera de casa.

Entro al bafio y Genoveva estaba entrando en la barfiera
en ese momento, medio llorando aun. La abrazo y me
sale el decirle: “Genoveva, nadie ha dicho que este camino
fuera fdcil. Lo que si te digo es que no puedes rendirte
nunca, no debes rendirte nunca. Lo primero y mds
importante por tiy luego por los que estamos contigo”.

“Ttl has sido siempre una campeona, desde que luchaste
por vivir dentro de la tripa de mamd y lo demuestras dia
a dia. Eres ejemplo para mucha gente aunque tii no te des
cuenta de ello”.

Evidentemente, hemos acabado llorando abrazadas las
dos. Ella conmigo y yo con ella...

¢Es algo malo llorar delante de ellos? Quizd mucha
gente me diria que si... por varias razones que no voy
a matizar ahora y que sé de sobra... Muchas lagrimas
aguantamos delante de ellos o soltamos a escondidas
de ellos. No me avergiienzo al confesar que no es la
primera vez que en los ultimos meses lloro con ella,
delante de ella... Antes lo evitaba a toda costa por su
bien; ahora ya no me reprimo tanto.

Pero por una extrafia razon, llamarle “intuicion de
madre”, sé que lo que acabo de decirle hace un rato le
ha calado hondo, intuyo que no se le va a olvidar
facilmente,... ojala nunca,... aunque sea una nifia de
nueve afios.

Y de repente he pensado que este pequeflo consejo, esta
pequeia experiencia, podia ayudar a mas gente. Alguna
razén me ha hecho sentarme con un folio y un boligrafo
a escribir rdpido estas lineas en lugar de preparar la
cena para mi familia.

En mi casa hace tiempo que ha llegado el momento en
el que poco a poco tiene que ser ella la que empiece a
coger la batuta del ritmo de sus cuidados, aunque sea
con altibajos. Que esta parte del camino tampoco es
facil, es indudable, pero como madre de una nifia tan
fuerte y alegre debo estar siempre a su lado para que
no se rinda nunca, también es tan necesario como
importante. Como les digo a mis hijas muchas veces,
tantas cosas conlleva ese imaginario “carné de madre”
que recibimos cuando nacen y en el que cada vez
aparecen mas clausulas. m



Vivir con Ictiosis
Ampollosa

Por supuesto, nada es facil, y menos nacer con una
enfermedad dermatoldgica rara crénica y congénita.

Cuando eres bebé, tu cuerpo se adapta a vivir con
sequedad, descamacion, hiperqueratosis, heridas y
fisuras, y podriamos seguir... Circunstancias que te
llevan en el dia a dia a crecer con esas peculiares
caracteristicas de la enfermedad, tanto como soportar
el escozor y el dolor. Aprendes desde la infancia unos
habitos que te acostumbras a sobrellevar con el paso
del tiempo, aunque tu infancia se rodee de incégnitas
y preguntas, que te hacen sentir diferente.

Eres nifio, y quieres jugar, pero no puedes, o no te
dejan, porque eres diferente y necesitas atenciones y
cuidados especiales. Segun creces y evolucionas te vas
conociendo y vas siendo mas independiente en tu
enfermedad, todo son etapas de vida, y cada una
diferente, sobretodo en la adolescencia que en tu
cuerpo se producen cambios. Ya de adulto las
obligaciones y responsabilidades son diferentes y te
adaptas a las circunstancias de forma distinta y a tus
propias decisiones.

Nada es igual a los demds, tu dia a dia, la forma de
afrontarlo, s6lo depende de ti, no sabes cémo va a ser
tu amanecer, por muchas cosas que tengas
programadas para el dia siguiente. Situaciones que te
llevan inesperadamente a cambiar tus planes. No todos
los dias son buenos, ni perfectos para nadie, pero para
nosotros alin menos.

Vidas - ASIC

Carmina Cabrera

¢Coémo seria un dia ideal?

—Buena pregunta... No podemos olvidar, que dependemos
de unos cuidados paliativos importantes necesarios,
continuos y vitales. Que a veces tenemos que sacar
tiempo de donde no lo hay, pero sin ellos no podemos
seguir. El problema anadido de las ampollas es siempre
una incégnita sorpresa, {como, cuando y por qué
aparecen?, pues... de repente, sin previo aviso, y tu dia
cambia por completo. La presion, la supuracion, las curas
y el dolor, han invadido tu cuerpo por un brote y un
tratamiento afiadido a cumplir estrictamente, si queremos
evitar una infeccién mayor. Circunstancias complicadas en
ambitos sociales, educativos, familiares y laborales que
hay que afrontar.

La aceptacion, la familia y el apoyo psicoldgico son
fundamentales, pero al final aprendes que sélo depende
de ti, de tu superacion personal y de la forma de afrontar
como llevar una buena calidad de vida dentro de las
propias limitaciones que uno mismo conoce a la
perfeccion.

Sélo nosotros los afectados, sabemos que pasa en nuestro
interior y en nuestra mente, por mucho que se intente
empatizar. Explicar y mostrar lo que sentimos en nuestro
interior a veces es complicado, si hemos vivido situaciones
extremas. Pero esa fortaleza que nos caracteriza y nos
hace diferentes, tiene que servir para sensibilizar y
concienciar a la sociedad de que la ignorancia y el miedo
a lo desconocido deben dejar de existir. m
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Me di cuenta de que “problema de piel” no era
mas que una versién mas amable “enfermedad
de la piel”, la version que mis padres habian
escogido ensefiar a su hija de tres afios para
responder a las preguntas de sus compaferos
del “cole” o cualquier otro extrafio curioso...

-~ X

La “rareza” es tan solo un valor
numeérico, que seamos pocos no
significa que no merezcamos los
mismos derechos que la mayoria,
pero al mismo tiempo debemos
ser conscientes de que tenemos
necesidades diferentes,
necesidades anadidas, y el
derecho de que éstas sean
también cubiertas...

Es un problema
de Piel

“Es un problema de piel”, cinco palabras que se habian
convertido ya en un acto reflejo a la pregunta de:
“;Qué te paso, te quemaste?”, acompanada siempre por
estupor y ldstima en la cara de sus autores.

La necesidad habia llevado a que esa frase fuese quizas
una de las primeras que mi madre me ensefié a
pronunciar, como si de un “gracias” o “por favor” se
tratase, tanto es asi que no fue hasta hace pocos afios
cuando me paré a pensar realmente en su significado.
Entonces me di cuenta de que “problema de piel” no era
mas que una version mas amable y ligera de
“enfermedad de la piel”, 1a version que mis padres
habian escogido ensefiar a su hija de tres afios para
responder a las preguntas de sus compaiieros del “cole”
o cualquier otro extrafio curioso. Dieciséis afios
después perviven las mismas preguntas y reacciones
pero la respuesta es ya mas realista: “es una enfermedad
de la piel, Ictiosis Lamelar”.

Las Ictiosis son un grupo de enfermedades genéticas
que afectan a la funcion barrera de la piel; en la
Ictiosis Lamelar; los pacientes tienen la piel afectada
por hiperqueratosis, que consiste en la formacién de
escamas en todo su cuerpo como consecuencia de la
ausencia de la enzima transglutaminasa debido a
mutaciones en el gen que la codifica. Esta enzima
contribuye a la correcta formacion del estrato cérneo
de la epidermis y cuando este estrato no se forma
apropiadamente como en este caso, los pacientes estdn
expuestos a deshidratacion e infecciones de la piel.

Todo esto se traduce en una piel extremadamente seca,
tirante e inelastica, ademas de una dependencia vital

y permanente de la hidratacién artificial que las cremas
proporcionan a nuestra piel, teniendo que aplicar este
producto de manera casi constante para asi evitar que
la piel se seque demasiado y se agriete.

A lo largo de un dia me aplico un total de 7 cremas
diferentes: una crema corporal espesa sobre la piel seca
cada mafiana, una crema corporal mas fluida después
del bafio cada noche y las 5 cremas restantes en la cara
(interior del ojo, contorno de ojos, zonas con infeccion,
labios y cara) unas cinco veces al dia.

Ser consciente de que dependes y dependerds toda tu
vida de un bote de crema para poder moverte de la
cama cada mafiana realmente asusta, al igual que lo
hace saber que, dentro de lo malo, la enfermedad que
te ha tocado vivir es casi un regalo en comparacion
con otras muchas, raras o menos raras.



En mi caso, he tenido la grandisima y al mismo tiempo
malisima suerte de tener una hermana mayor afectada
con la misma enfermedad, lo que ha significado una
ayuda inmensa psicolégica y socialmente hablando; un
apoyo moral incondicional y una guia a través del
camino que he comenzado a recorrer tras sus pasos.

Sin embargo, ninguno de los afectados que he conocido
han contado con este apoyo, lo que significa que la parte
(a veces) mas dificil de esta enfermedad, la que no tiene
nada que ver con sus sintomas ni complicaciones, quizas
haya tenido més peso todavia en sus vidas: la reacciéon
de la sociedad, y es que a veces, una mirada duele mas
que cualquier grieta en la piel.

He crecido con el peso de numerosas miradas sobre mi
cada vez que salgo a la calle, es algo que siempre ha
formado parte de mi dia a dia, y como todo hecho
rutinario, aprendes a obviarlo, a olvidarlo, a analizarlo
e incluso a buscarle un lado bueno.

Cuando decides jugar con esta situacion y devolver
miradas que, al parecer, no esperaban respuesta,
descubres la tnica ventaja que has sido capaz de
encontrar a tu condicién: funcionas como un detector
de “buenas” y “no tan buenas” personas. La reaccién de
la gente cuando te ve por primera vez y les resultas algo
inusual es una reaccién completamente espontdnea, no
premeditada, y es en este hecho en el que me baso para
juzgar a las personas tras segundos de valoracion.

No pretendo prejuzgar a nadie, y sé que, como toda
teoria, ésta puede ser correcta o errénea, pero por el
momento han pesado mas los casos de éxito.

Vidas - Fue noticia - ASIC

Algunos evitaran todo tipo de contacto contigo, te
verdn débil o incluso como una molestia visual o
social; otros, un pequefio grupo de grandisimas
personas, te trataran como a uno mas y cubrirdn su
incomprension con una amable normalidad, y si algo
he aprendido, es que ese pequefio niumero de personas
hacen que este mundo sea un poquito mejor.

La “rareza” es tan solo un valor numérico, que seamos

pocos no significa que no merezcamos los mismos

derechos que la mayoria, pero al mismo tiempo

debemos ser conscientes de que tenemos necesidades
iferentes, necesidades afiadidas, y el derecho de que

diferent dad did 1 derecho d

éstas sean también cubiertas.

No podria dar fin a este relato sin mencionar a las
personas que nos han dado la vida en todos los
sentidos, esas personas que han luchado dia a dia
incansablemente para conseguirnos una vida mejor,
para conseguirnos una vida normal: nuestros padres.
Desde nuestro primer lloro han tenido que guerrear por
y con muchas cosas, comenzando con la ignorancia de
los médicos sobre el diagndstico de su hijo y pasando
por las miradas de lastima hacia el mismo, pero a pesar
de todo, nunca se han rendido.

Es por esto por lo que no entiendo la sorpresa de
algunos al reparar en nuestra fortaleza, es algo que
llevamos en los genes, si, en esas pequefias unidades
que nos han convertido en diferentes y a las que,

al fin y al cabo, y aunque solo sea por eso, debemos
decir “gracias”. m

vFue noticia_

Antia y Regina, en el Telemaratén por la
Investigacion de las Enfermedades Raras

Por la InvestigacioN ge 135 Frfermadades Raras

N El objetivo de las horas previas a nuestra intervencion

consistid en intentar olvidar el hecho de que ese mismo
dia apareceriamos en las pantallas de millones de hogares
de nuestro pais y, por si fuera poco, en directo: casi nada.

Recuerdo que la incertidumbre de no saber qué nos iban
a preguntar ni qué debiamos decir duré hasta minutos
antes de salir a platé cuando nos entregaron un “guion”
en el que figuraban las preguntas a desarrollar por el
presentador. Aquello nos tranquilizé, pero por poco
tiempo, ya que una vez “en el aire” nos dimos cuenta de
que las palabras que la presentadora estaba pronunciando
no eran las mismas que habiamos leido unos minutos
antes. Panico es lo que sentimos, pero a medida que la
entrevista avanzaba y nuestra improvisacion mejoraba
comenzamos a respirar de nuevo.

Descubres que todos los nervios han merecido la pena,
cuando al dia siguiente te cuentan que has conseguido
mantener a mas de un nifio delante de la “tele” con una
sonrisa permanente en su cara. Y es que, ademas de
intentar concienciar y dar visibilidad a la enfermedad (ese
era realmente el objetivo que buscdbamos), nos sentimos
plenamente satisfechas cuando nos transmitieron que
habiamos conseguido regalar esperanza a todos y cada
uno de los que comparten nuestra enfermedad, en
especial a los mds pequefios, al haberles intentado
mostrar que todo es mas facil si se afronta con “fortaleza”
y de eso, a mi hermana Antia y a mi nos sobra. m

72 6 Envia RAROS al 28030

Colabora en el 902 112 272

B
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Elena Pastoret

Soy Elena, tengo 31 afios y quiero ser madre.

Si algunas cosas en la vida he tenido claras esta es una
de ellas. He sabido que entre 29 y 32 afios iba a querer
ampliar una familia, pero mi enfermedad iba a ser un
obstaculo que me iba a ralentizar el proceso de este suefio.

Gracias a la educacién y actitud de mis padres, de lo que
estaré eternamente agradecida, he sido una nifia muy
feliz.

Tener Ictiosis jamds me ha impedido hacer nada de lo
que quisiera, y dejando a un lado a todas esas personas
que querian hacerte dafio, o esos juegos de “nifios
inocentes” pero crueles en ese momento, no me ha
afectado para nada.

He sabido siempre cudles son mis limites y los he
comprendido, he sabido cuando podia hacer algo y
cuando no y jamas he llorado por quedarme encerrada
en casa ese fin de semana por estar con brote y no poder
ir a la discoteca con mis amigas. A pesar de esas cosas,
disfruto cada dia, tengo una vida normal y corriente

y “lo tinico que no hago es lo que no quiero”.

No obstante, haremos todo lo posible para que mis hijos
no padezcan la enfermedad y aqui es donde empieza
nuestra lucha.

1.? Parte. Por donde empezamos?

Para poder quedarme embarazada debia tener una
prevision de dos afios de antelacidn. Las pastillas que
tomaba me condenaban a ese tiempo de espera para
poder limpiar mi organismo de sus efectos secundarios.

Estaba nerviosa solo de pensar que para poder quedarme
embarazada debia esperar tanto. Ademads, habia que
sumar el tiempo que tuviese que transcurrir hasta
conseguir un embarazo positivo, los meses de embarazo
y la lactancia... me aterraba pensar que iba a estar
demasiado tiempo sin poder tomar las pastillas.

Ese dia fuimos a la consulta los dos. Christian, mi pareja
desde hace 13 afios me acompaiié pues queriamos hablar
sobre nuestro nuevo suefio con la doctora.

Al exponerle todo, ella nos coment6 que habia una
alternativa, otra medicacién un poco mas floja que la que
estaba tomando pero con buenos resultados y que sélo
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Proyecto:
ser papis

debia dejar de tomarla dos meses antes de intentar
quedarme embarazada. jUff, qué alivio! jSali muy
contenta y feliz porque acababa de conseguir con éxito
mi primer asalto!

2.7 Parte. El Gen

Nuestra primera opcién fue una clinica de reproduccion
asistida, para saber si podian detectar genéticamente la
enfermedad en el embarazo. Pero desgraciadamente no
nos dieron buenas noticias. Ambos salimos de alli tristes,
pues no se podia llevar a cabo ya que no sabian qué gen
era el que desencadenaba mi Ictiosis. Sin embargo,
buscando informacién y gracias a mi dermatdloga di con
la Asociacién Espafiola de Ictiosis, ASIC. Me puse en
contacto con ellos y gracias a Dios iban a tener lugar las
Jornadas de Convivencia en junio de ese mismo afio, asi
que fuimos de cabeza sin pensarlo. Todas las
casualidades del mundo se concentraron en ese fin de
semana, pues trataba de genética entre otros temas y se
prestaron a contribuir a una investigacion donde gracias
a Chema (tengo que decirlo pues gracias a él se pudo
llevar a cabo y eso es algo que nunca olvidaré) me
pudieron hacer también mi estudio genético.

Ya tenfamos una via, pero buscamos también otra por si
acaso. Y vuelvo a dar gracias a Dios pues pudimos
encontrarla.

All{ estaba yo, sentada en mi coche después de mi
jornada de trabajo, con el mévil en la mano y el email

de la doctora en pantalla. El resultado final estaba a unas
frases, sdlo tenia que desviar el dedo en la pantalla, pero
de repente me vino un bombardeo de preguntas: “;y si
no han encontrado el gen?, ;y si esto es el fin para poder
detectar la enfermedad?, ;y si me arriesgo igualmente?,

cy si sale peor el bebé?, sy si?, sy si?, sy si...?” Respiré
hondo, y continué leyendo. jSegundo asalto con éxito!

3.? Parte. Locura y alternativa

Después de esperar el tiempo indicado por los médicos
para poder empezar a concebir, ya estabamos
preparados. Tenfamos programado un viaje muy especial
para ambos, era nuestro otro sueflo, y querfamos
aprovecharlo para poder crear en ese viaje nuestro
siguiente suefio, ser papis.



He sabido siempre cuales son mis
limites y los he comprendido, he sabido
cuando podia hacer algo y cuando noy
jamas he llorado por quedarme
encerrada en casa por estar con brote...

Disfruto cada dia, tengo una vida
normal y corriente y “lo dnico que no
hago es lo que no quiero...”

Pero 16 dias después supimos que no habia podido ser,
nuestro primer intento fallido. No pasaba nada, era
normal, a muchas mujeres les cuesta quedarse
embarazadas, tardan meses incluso afios, asi que
paciencia. Probamos durante unos meses mas, y nada.

Esto me hizo pensar, ¢estaba haciendo bien? sabia que si
me quedaba embarazada antes de los 3 meses podian
detectar si tenia la enfermedad gracias a que habian
descubierto el gen... o tal vez no. Se me amontonaban las
preguntas... “;y después?, ;que haria?, ;abortar si venia
con la enfermedad?” Es muy duro tener que plantearse
esta posibilidad. Interiormente me decia a mi misma que
estaba preparada pero creo que el no conseguir quedarme
embarazada era una sefial, algo me decia que las cosas no
las estaba haciendo bien, jera una locura!

Después de darle tantas y tantas vueltas hemos decidido
ir a lo seguro, por lo que hemos optado por seguir un
tratamiento de fecundacién in vitro. Muchos de los que
leéis este articulo pensareis, jqué locos! yo lo hubiera
hecho desde el principio, no me hubiera arriesgado, y si,
es cierto, pero cuando estds en una espiral tratando de
encontrar respuestas a todas tus preguntas, tienes tantos
frentes abiertos y le sumas todos los altibajos emocionales
que sientes, las ilusiones que se entremezclan... a veces
crees que estas haciendo lo mejor y no te das cuenta que
hay otras vias mas lentas pero mds seguras. A veces
arriesgamos mucho y unas veces sale bien pero otras no.
No sé qué nos deparara el futuro... pero si el dia de
mafiana mi hijo nace con mi enfermedad lo educaré como
hicieron mis padres conmigo, seré su mejor maestra...
pero al mismo tiempo estaremos tranquilos por haber
hecho todo lo que estd a nuestro alcance para evitarlo.

El préximo dia 27 de mayo de 2016, tenemos nuestra
primera visita a la clinica de reproduccién asistida.

Tenemos todos los informes, pruebas... que nos han
realizado durante estos afios. Llegaremos y pondremos
las cartas sobre la mesa...y en manos del destino estara
que sea o no posible. Yo estoy convencida de que si, y no
s6lo uno sino de dos bebés. Voy a ser madre, vamos a ser
padres, pero dentro de mi sigue habiendo ese mar de
“duditas” dichosas diciendo... “y si...?”

Continuara...m
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wBreve literario 2_
“ICTIOHEROQES”

Menos de 200 palabras para un relato
que es un grito a la esperanza

“Ictiohéroes” es el titulo de este relato con el
gue nuestra amiga Carmina, afectada de
Ictiosis Ampollosa, participé en el concurso de
microrrelatos en lengua castellana que versaba
sobre las enfermedades poco frecuentes.

Carmina lo hizo para mostrar la lucha vy la
fortaleza de nuestro dia a dia con la Ictiosis.
Sus menos de 200 palabras son un grito a la
esperanzay nos animan a seguir diciendo...
iAnimo Ictiohéroes!

Cada cosa que nos sucede es una prueba a
superar que nos ayuda a empezar de nuevo.

Afrontamos con resignacion y valentia, una
lucha incansable, atin sabiendo que no existe
un tratamiento de curacién. Empatiza con
nosotros, ponte en la piel de quiénes la
padecemos. Somos raros, captamos la atencién
por nuestro fisico, asumiendo combatir duras
batallas, peleadas, perdidas o ganadas, y no
abatirnos ante el rechazo sufrido de esta cruel
sociedad. Concienciar, es nuestro propdsito,
porque asi somos, con la piel roja, escamosa,
separada por fisuras y grietas, frdgil,
desprendiéndose sélo con tocarla, heridas,
ampollas que supuran, provocando a veces
graves infecciones.

Perdemos la piel, se descama continuamente.

Probamos y alternamos tratamientos
enfrentdndonos a lo desconocido, sin saber
efectos secundarios y posibles consecuencias.
La dnica solucion es hidratarnos con barios
continuos y muchas dosis de crema diaria.
Todo siempre con una esperanza puesta en
la investigacidn de la Ictiosis, un avance para
que mejore asi nuestra calidad de vida.

Aquri estamos, alzamos la voz, para mostrar
lo desconocido. Somos personas y nuestra
aceptacion de la realidad, nos hace fuertes,
por luchar y no desistir nunca. Queremos
ser referentes. Si nos has encontrado, sabrds
que continuamos y no nos dejamos vencer.

Carmina Cabrera
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Desde Argentina_

La Ictiosis
no entiende
de fronteras

Hago un viaje hacia mi infancia y entre muchos
recuerdos, me surge uno como una grabacién de video.

Alli me encontraba yo, en la bafiera con mis pequeiiitos
seis aflos, aproximadamente, en lo que seria el pre-bafio,
esa “horita de remojo” (como decia mi mama), antes de
pasarme la piedra pémez por todas las zonas en donde
tuviera la piel con escamas. Ya sabia que pronto llegaria
ese momento doloroso y mientras jugaba en el agua
pensaba que no entendia a mi mama. Me miraba las
piernas y no notaba nada nuevo, nada que no hubiera
visto antes en mi. Sabfa que en minutos mas o minutos
menos llegaria el dolor inevitable. Cuando mi madre
iniciaba el bafio, le preguntaba por qué tenia que
pasarme la piedra pémez —y no recuerdo qué
contestaciéon me daba ella—, sélo recuerdo que yo le
contestaba que para mi tener Ictiosis era normal, porque
yo me habia conocido asi desde siempre. Sin embargo las
palabras de una nifia de seis afios no tenfan peso e
indudablemente venia ese momento tan doloroso en
todos los sentidos. Lloraba y le rogaba que no me pasara
mas la piedra porque me dolia mucho y cuando ya no
aguantaba mas y “hacia un berrinche”, venia un “chirlo en
la cola”. Luego me secaba frotando fuerte la toalla en
sentido contrario a las escamas para intentar que salieran
todas; inmediatamente venia la crema con vaselina que
mi mama me colocaba hasta en las zonas mas recénditas
de mi ser, quedando yo devastada por fuera y por dentro,
sin saber quién era o qué era.

Aun con todo eso, no parecia poder satisfacer las
necesidades de mi madre, a la que veia angustiada,
desesperada. Esas reacciones de ella me hicieron sentir
que debia ser una “muy buena hija” y portarme muy bien
para que ella me quisiera y estuviera orgullosa de mi.
Pues eso hice, era una nifia que jamas haria pasar
verglienza a mis padres. Esa era yo, la que respetaba,
obedecia y casi nunca hacia travesuras.

Como mi mamad era una modista fina, ella me
confeccionaba la ropa y me vestia de acuerdo a cémo
estuviese de mi Ictiosis. A veces significaba pantalones y
guantes para que no se me vieran las piernas y las
manos. Claro, yo la entendia, porque una vez fuimos a
una tienda y coloqué mis “manitas raras” sobre el
mostrador y el vendedor me dijo: nena deberias lavarte
las manos y escuché como mi mama avergonzada, le
explicaba de qué se trataba. Asi fui aprendiendo a
quedarme muy quieta, a esconderme, a obedecer, a
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dejarme de lado para agradar a los demads, que en
primera instancia fue mi familia.

Mi madre me explicaba que “ella hacia todo eso, para que
me viera linda, sino no iba a conseguir novio, que si
hubiera nacido varén hubiese sido distinto, pues ellos
obligatoriamente tienen que usar pantalones”.

El desconocimiento y la desesperacién le hicieron buscar
respuestas en una infinidad de profesionales
dermatdlogos, comenzando por las grandes eminencias
de la argentina como el Dr. Kaminsky y el Dr. Magnin. El
primero fue el que me diagnosticéd mediante una biopsia,
que tenia Ictiosis Vulgar. A partir de ése momento, fue
incesante la cantidad de visitas a los mismos
dermatdlogos y siguiendo los tratamientos médicos de
cada momento. En ese tiempo, habia registrados dos
casos de Ictiosis en la Provincia de Buenos Aires y uno de
ellos era yo. Existia una gran avidez por parte de los
profesionales de conocer mds sobre esta enfermedad tan
poco conocida para la década del 60 por lo que me
fotografiaron las lesiones incontables veces para formar
parte de la bibliografia médica. Esto me retrotrae a un
momento muy triste para mi.

Le notificaron a mi madre que habia un Congreso
Nacional de Dermatologia y obviamente ella me llevo.
En ése momento tenia unos once afios aproximadamente
y ya me encontraba desarrollada. Ya en el servicio de
Dermatologia una enfermera le dice a mi madre que
debia desvestirme, con lo que me saqué mi enagua y me
quedé en ropa interior. Al pasar nuevamente me indica
que debia sacarme todo. Angustiada, desde ya, le
supliqué a mi mama que no me hiciera sacar toda la
ropa, pero no habia opcidn, ella sélo dijo “los médicos
estdn acostumbrados”, a lo que yo le respondi “pero yo
no”. De cualquier forma obedeci y me desnudé
completamente. Me hicieron salir de detrds del biombo y
alli aguardaban aproximadamente unos veinte
dermatdlogos, tanto hombres como mujeres. Me
indicaron que me subiera a un banco de unos 70 cm de
altura aproximadamente. Y ahi estaba yo, angustiada,
despojada, desprotegida delante de toda esa gente que
simplemente me hablaba para darme indicaciones de lo
que tenia que hacer: “levanta la rodilla”, mientras alguien
mas me sacaba fotos. Luego fueron mis pies, mis ingles,
mis pezones. Debia inclinarme hacia adelante y desde
atras fotografiaban mis piernas y mi cola. Todo esto sin
una sola palabra de calidez ni de contencién.



Es mi suefio que los nifios que tienen Ictiosis
en mi pais, Argentina, sepan que no estan
solos, que cuenten con un lugar donde
“nuclearse” y donde se les dé el apoyo, tanto
a ellos como a sus padres, para que puedan
ser guiados en la crianza e inclusién social,
mediante psicélogos que se especialicen

con la sensibilidad necesaria, para que nadie
mas se sienta “una cosa...”

Creo que no puedo explicarles como me senti ni la
profundidad de dicho sentimiento. Ya de mds grande
pude reconocer esas sensaciones y sentimientos: me senti
vejada, atropellada, tanto por mi madre como por todos
los profesionales. Absolutamente nadie tuvo en cuenta
que “yo era una nifia con Ictiosis y no una Ictiosis”. Como
si tan s6lo hubiera sido un cuero que se pone arriba de
una mesa fria de laboratorio, para observarla, analizarla,
etc. Creo que asi me senti, “una cosa”.

Era la Unica forma de verme o sentirme, no podia hacer
otra cosa que “cosificarme”, porque si sentia que era una
nifia ultrajada y no tenida en cuenta como persona, mi
sufrimiento hubiera sido mas profundo todavia. Desde
entonces todo esto dejo profundas secuelas psicologicas
y emocionales que arrastré toda mi vida y que me
condicionaron en las relaciones posteriores.

Es que por otra parte, esa no fue la inica experiencia
traumadtica con los médicos. En cada entrevista
hablaban de mi Ictiosis sin tener en cuenta que yo
estaba presente alli. No me hablaban a mi le hablaban a
mi madre. De la misma forma, siendo ya un poco maés
grande escuché que la enfermedad era hereditaria. En
ése momento no dije nada. Cuando llegué a mi casa fui
a ver a mi intima amiga llorando porque me habia dado
cuenta, que si yo tenia hijos ellos iban a heredar mi
enfermedad. Todo eso lo tuve que vivir sola. También
escuché decir que la Ictiosis, con el transcurso de los
afios, se extenderia por todo mi cuerpo. “Yo no estaba...
o0 no existia y lo que sentia nunca fue tomado en
cuenta...” Ningtn profesional me hablé con ternura,
siendo que la piel es aquello que tanto puede
acercarnos como alejarnos a los seres humanos.

Inevitablemente tengo que tratar de resumir muchas
cosas, porque la historia es mucho mas dura y mas
compleja, por eso me voy a tratar de remitir a las
experiencias mas traumaticas relacionadas con la
atencion médica. Ya siendo mds adulta y teniendo una
hija de unos diez afios que heredé mi enfermedad,
presenté un certificado de nuestra dermatdloga con el
apto para poder asistir a una colonia de vacaciones y
poder “ingresar a la pileta”. Cuando el médico a cargo de
la revision de los nifios se hizo presente, me mandd
llamar para que asistiera con la nena al Hospital Tornd,
de la Ciudad de Buenos Aires. Con todas las vivencias
que ya habia tenido, no llevé a mi hija y si me presenté
junto a mi esposo. En el momento que nos encontramos

Vidas - ASIC

con el profesional que fue a realizar la revision, lo
primero que hizo fue reclamar el hecho de que no
habiamos llevado a la nifia. Ahi le expliqué que llevaba
conmigo el certificado correspondiente y que no era
necesaria la presencia de la misma. Le volvi a dar el
certificado donde figuraba que la enfermedad no es
contagiosa pero el doctor me dijo que justo sobre el
“supuesto no”, habia un trazo de la firma de la doctora y
que no quedaba claro si era o no contagiosa. El hecho es
que este profesional era el Jefe de Dermatologia del
Hospital, obviamente debia saber que no es contagiosa la
Ictiosis. Y adujo que era necesario que llevara a mi hija
porque, segun €él, habia un nuevo tratamiento y querian
probarlo en ella. A eso le respondi que teniendo el mismo
tipo de Ictiosis, primero lo probaran conmigo. Eso desaté
una discusién muy poco profesional de su parte y
obviamente me quedo claro que el objetivo era captar
una paciente pedidtrica, que seria la primera que él
trataria y asi de alguna forma engrosar su curriculum
sobre patologias tratadas.

La persona que sufre de Ictiosis, una enfermedad poco
frecuente tiene en la Argentina pocas posibilidades de
encontrarse con otros pares, ya que las distancias son muy
grandes y los medios econémicos no permiten viajar. Eso
hace que uno la viva en soledad, sin pares con quienes
compartir, con quienes aunar esfuerzos para ser oidos.

Las redes sociales han logrado acercarnos de alguna
forma y poder compartir algunas experiencias de vida.

Hoy, a mis 57 afios, es mi ferviente deseo poder llegar

a formar una Asociacién de Ictiosis, pero es sumamente
complicado, por distintas razones: de compromiso,
econdmicas, etc. Sobre todo cuando no encuentro eco ni
en la Asociacién Argentina de Dermatologia ni en la
Sociedad Argentina de Dermatologia.

El afio pasado se aprobd la Ley de Enfermedades Poco
Frecuentes y Drogas Huérfanas y fue reglamentada, pero
en la reglamentacién no figura la Ictiosis. Tampoco
contamos con estadisticas estimadas sobre la cantidad de
casos distribuidos en todo el territorio nacional, teniendo
en cuenta aquellos lugares alejados donde los médicos no
saben de qué se trata.

Es mi suefio que los nifios que tienen Ictiosis en mi pais
sepan que no estan solos, que cuenten con un lugar
donde “nuclearse” y donde se les dé el apoyo, tanto a
ellos como a sus padres, para que puedan ser guiados en
la crianza e inclusién social, mediante psicélogos y
socidlogos que se especialicen en el tema de una forma
holistica, con la sensibilidad necesaria, para que nadie
mas se sienta “una cosa”, para que sean capaces de
hacerse respetar como seres humanos ante todo, atin
ante los profesionales que los tratan.

Gracias por todo a la ASIC, por mostrar a muchos paises
que puede haber otra realidad para nosotros. Gracias por
brindarnos este espacio para que a través mio podamos
hacernos visibles y mostrar un poco de nuestra realidad.

Este es mi humilde relato sobre mi vivencia con mi
Ictiosis, que me ha llevado mucho trabajo interno,
a ciegas y en soledad, mediante terapia, para lograr
aprender a aceptarme y lograr convivir con mi
enfermedad.

Un abrazo fraterno y nuevamente muchisimas gracias. m
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¢Como puedo ayudar
también a mi hij@
sin cremas...?

En el Colegio Remontibal de Estella (Lizarra) en
Navarra, desde el 23 de noviembre hasta el 11 de
diciembre se celebraron las III Jornadas de
sensibilizacién hacia la diferencia

A lo largo de esos dias los alumnos conocieron y
aprendieron sobre diferentes tipos de enfermedades
que podemos encontrarnos en nuestro entorno.

Se les explico qué era una furgoneta adaptada y tuvieron
ocasién de verla; tuvieron una sesién practica con las
fisioterapeutas de CRENA; pudieron ver précticas de
deportes adaptados, etc. Ademads, gracias a varias
colaboradoras, como Ana Aguirre, presidenta de GERNA
(“Grupo de Enfermedades Raras de Navarra™) y a Piluca,
logopeda del centro escolar, también contamos con un
“espacio para la Ictiosis” el dia 2 de diciembre.

En este espacio lef a los alumnos de segundo de
primaria el cuento "Cuando me encuentres" a un total de
112 nifos. Era la primera vez que lo hacia, como madre
de un nifo afectado de Ictiosis, para dar a conocer la
enfermedad que padece uno de sus compaiieros, mi
pequeiio Adridn de 3 afios de edad. Tras la lectura,
contesté a sus preguntas. ;Quién mejor que una madre
para poder explicar a los mds pequefios qué es la Ictiosis
y qué significa tener Ictiosis?, ;quién mejor que una
madre para responder a sus dudas y preguntas?

A las profesoras y orientadoras del centro les gusto
mucho el cuento, al igual que a los alumnos que se
comprometieron a realizar dibujos con lo que les
hubiese sugerido a cada uno.

Fue un dia de nervios, pero a su vez inolvidable y
gratificante por mi parte. Espero que ésta solo sea la
primera vez de otras muchas.
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Durante estas Jornadas también nos visité Serafin Zubiri,
conocido cantante y atleta, que es un gran ejemplo para
todos, ya que, a pesar de su discapacidad visual,
participa en numerosos retos, como en la gran vuelta
ciclo turista a Gran Canarias con su piloto de tandem

o la maratén mas dura del mundo de patinaje de
velocidad sobre ruedas

Tuvimos el honor de saludarle personalmente,
presentarle a nuestro hijo Adridn y le hicimos entrega
del cuento “cuando me encuentres” que le sera adaptado
para que lo pueda escuchar en su ordenador.

Ha sido toda una experiencia que haya podido colaborar
con el propio centro escolar para dar a conocer la
enfermedad de nuestro pequefo. Es otra manera distinta
de ayudar a nuestros hijos, no sélo con las cremas;
llevando la Ictiosis a nuestros entornos.

También la empresa SCA Higiene Productos S.L., donde
trabajamos mi marido Manel Dominguez y yo, M.2 Elena
Garcia, en su celebracion de “puertas abiertas”, nos
ofrecieron un espacio a la Ictiosis para ayudarnos a
recaudar fondos para la investigacion.

Gracias a la colaboracion del director de la empresa,
Juan Pablo, y de nuestro compaiiero José Manuel Iturri,
pudimos compartir con todos los que por alli se
acercaban nuestro dia a dia con la Ictiosis. También nos
acompafaron en esta ocasion algunas familias de
GERNA y nuestros amigos de la ASIC que vinieron a
ponerle musica al rincén de las Enfermedades Raras. m
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En el Colegio
San Gil

Cuellar, Segovia

En febrero se celebro en el colegio San Gil de Cuellar,
Segovia, el dia de las Enfermedades Raras, que estuvo
dedicado este afio a la Ictiosis.

Con este motivo, el AMPA del colegio se movilizé y
propuso una jornada de convivencia entre alumnos/as,
maestros/as y padres/madres, para concienciar a todos
de la importancia de hacer visibles estas enfermedades
y colaborar con su investigacion.

Durante nueve dias se llevaron a cabo diversas
actividades: venta del cuento “Cuando me encuentres”,
que tuvo una gran aceptacion por lo que el centro
escolar se vio obligado a solicitar mas ejemplares;
venta de “bocadillos solidarios”; photocall en el hall del
colegio con el mural realizado entre los alumnos “la
piel que nos diferencia es también la piel que nos une,
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En el Colegio
Santa Clara
Cuellar, Segovia

bajo el mismo sol” y finalmente una charla y
presentacion del cuento “cuando me encuentres” para
los alumnos de primero, segundo y tercero de primaria.

Esta charla fue impartida por la madre de Carla, una
nifia afectada de Ictiosis de Gomezserracin, contando
con el apoyo de las maestras del centro. Los nifios
preguntaron respecto a la enfermedad y aprendieron el
significado de la palabra “empatia” que las profesoras
explicaron con juegos y canciones.

La jornada fue todo un éxito.

Muchas gracias al colegio San Gil de Cuellar por
volcarse en estas Jornadas.

Muchas gracias a sus profesores, que incluso donaron a
la Asociacion Espafiola de Ictiosis los beneficios de la
venta de rifas de una cesta de Navidad que hicieron
entre ellos. m

El pasado enero, el colegio Santa Clara de Cuellar
celebrd el “Dia de la Paz”.

Por este motivo se realizaron varias actividades, entre
ellas “la fruta solidaria”, cuya recaudacion fue
destinada al Fondo de Investigacién de la Ictiosis.

Los dias previos, el director del colegio imparti6 charlas
informativas en las 18 clases del centro, desde el
primer curso de Educacion Infantil hasta el sexto curso
de Educacién Primaria. Las charlas, que duraban entre
15 y 20 minutos, se impartian con la presentacion del
cuento “Cuando me encuentres”. Al finalizarlo, se
hablaba a los alumnos de Carla y posteriormente los
alumnos hacfan preguntas sobre la Ictiosis .

Muchas gracias al Colegio Santa Clara por su
colaboracion y a su director por implicarse de una
manera muy especial en este proyecto. m
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Explicando la Ictiosis

Una aventura en el
Colegio de nuestros hijos

Nuestro hijo Alberto, con siete afios de edad, tenia que
elegir un tema que le gustara, elaborar un trabajo sobre
él, plasmarlo en una cartulina grande y exponerlo
posteriormente a sus compafieros de clase. Alberto
decidi6é hacerlo sobre la Ictiosis, que es la enfermedad
que padece su hermano mds pequefio, Manuel, que
entonces acababa de cumplir 3 afios. Alberto sabia que
en el siguiente curso su hermano iria también al colegio
y queria que sus compafieros conocieran su enfermedad
para que no se sorprendieran y también para que
supieran que no era contagiosa.

Hizo el trabajo con carifio, practicé bastante la
exposicion y tanto €l como su maestra estuvieron de
acuerdo en que se habia explicado muy bien. Los
compaifieros de clase le prestaron mucha atencion y le
hicieron numerosas preguntas, a las que Alberto contesto
encantado. La maestra le propuso exponer su trabajo en
todas las clases de educacion primaria. Asi, cuando
Manuel empezara a ir al colegio, todos entenderian lo
que le pasaba. Alberto cumplié su mision y se quedo
muy satisfecho. Todos se interesaron mucho. Nuestro
segundo hijo, Juan, entonces de 5 afios, copid el trabajo
de Alberto, aunque en una version mas sencilla, para
después explicarlo en las 3 clases de educacién infantil.
La verdad es que tanto Alberto como Juan trabajaron
con ilusién y con un gran sentido de la responsabilidad:
lo hacian por su hermano Manuel; querian evitar que
ningun nifo lo rechazara; no querian que lo pasara mal.

Nosotros, los papds, estabamos muy orgullosos.
Propusimos a los nifios que expusieran su trabajo en las
XII Jornadas de Convivencia de ASIC. Alberto accedi6
muy contento, a pesar de decirle que tendria que hacer
la exposicion en castellano, en vez de en valenciano, que
es la lengua que €l habitualmente habla en familia, en el
colegio y con los amigos. Juan no se atrevié debido a
este asunto del idioma. Aunque sabe hablar castellano,
exponer un tema era demasiado. Y asi fue como en las
Jornadas, Alberto sacé su trabajo y lo expuso durante
una de las veladas de después de cenar. En el trabajo se
explica fundamentalmente la Ictiosis Lamelar.

Hola, soy Alberto

El trabajo que he preparado se titula “Descubrimos la
Ictiosis”. El motivo por el que he elegido este tema es
porque mi hermano pequefio, Manuel, tiene una
enfermedad que se llama asi. El nombre de la
enfermedad viene de una palabra de otro idioma: el
griego. En griego, “Ichthys” quiere decir “pez”. Las
personas que tienen Ictiosis tienen la piel llena de
escamas que recuerdan a las de un pez, por eso le
pusieron ese nombre a esta enfermedad. Es una
“Enfermedad Rara”. Eso quiere decir que son muy pocas
las personas que la tienen.
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Las caracteristicas de la enfermedad

Las caracteristicas de la enfermedad son: piel muy seca
con escamas y también costras grandes y marrones.

A veces las costras hacen que el pelo se quede atrapado
y aparezca a mechones. Puede haber zonas de la
cabeza donde no salga el pelo por culpa de las costras.
Como la piel es tan seca, les pica muchas veces. Los
que tienen Ictiosis no sudan bien y por eso se ponen
muy rojos y les puede subir la fiebre cuando hacen
ejercicio o si hace mucho calor. La piel es poco elastica
y esto puede hacer que les cueste mover algunas partes
del cuerpo como los dedos de las manos y también que
no puedan cerrar del todo los ojos al parpadear. Los
parpados de debajo de los ojos los tienen hacia fuera
de lo que les estira la piel. Y algunos bebés no pueden
cerrar bien la boca. Las costras y escamas pueden hacer
que se formen tapones en los oidos que no les dejen
escuchar y el médico los tiene que sacar. La piel no
hace bien la funcién de barrera y los microbios pueden
entrar por ella mas facilmente que en las personas
sanas y producir infecciones.

Origen de la enfermedad

Es una enfermedad congénita. Esto quiere decir que
cuando nace el bebé, ya la tiene. No se ha formado bien
mientras estaba dentro de su madre y cuando nace, la
piel parece de pléstico o como si estuviera cubierta de
celo. No se contagia aunque lo toques o te sientes a su
lado o te pongas su ropa, porque la Ictiosis no se debe

a ninguna infeccion.

Tratamiento

Los tratamientos que existen no curan, pero si mejoran.
Necesitan mucha crema hidratante para que la piel no
esté tan seca. Hay que ponerles varias veces al dia.
También hay otra crema que lleva medicamento y se
pone para que se le vayan las costras y después se le
sigue poniendo todos los dias para que no le aparezcan
mas. Hay que ponerla con unos guantes de vinilo para
que no se le pelen las manos a la persona que le pone

la crema especial. Ademas hacen falta tijeras para cortar
las escamas o costras que se levantan por un lado para
que no se enganchen por ahi. Necesitan lagrimas
artificiales para que no se les sequen los ojos, porque no
los pueden cerrar bien. Se utilizan unas toallitas para
quitar las pieles de las pestafias y las legafias. Algunos
toman unas pastillas para que la piel les mejore, pero los
nifios muy pequeios no pueden tomarlas porque pueden
hacer que no crezcan bien.

Todo esto es lo que yo queria contaros sobre la
enfermedad que tiene mi hermano pequefio. Espero
que os haya parecido interesante. “Ojald que algiin dia
Manuel y otros puedan curarse...” &
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Con un doble objetivo

Dar a conocer |a Ictiosis
v recaudar fondos para
la Investigacion

Somos Ania y Piotr, los padres de Cristian, un nifio de

7 afios que es un “Ictiohéroe”. Vivimos en Carbonero el
Mayor, un pueblo de Segovia que tiene 2.600 habitantes
y donde cada afio se celebran unas Jornadas Solidarias.
En esta ocasion fue la Ictiosis la elegida y los beneficios
obtenidos fueron destinados a colaborar con la ASIC.
Con estas Jornadas se pretendia una doble finalidad: por
un lado, dar a conocer la enfermedad y la labor de la
Asociacion Espafola de Ictiosis y, por otro lado, recaudar
fondos para la investigacion de Ictiosis. Ambos objetivos
se consiguieron.

¢Qué actividades se realizaron?

Rastrillo solidario

En €I, colaboraron habitantes del pueblo, hogar de
personas mayores y AMPA del Colegio.

Bocatas solidarios

Bocata solidario en el Instituto de Educacion
Secundaria Vega del Piron. Durante este dia tuve la
oportunidad de ofrecer una charla como madre de un
nino afectado de Ictiosis a los alumnos de primer curso
de la E.S.O. Me sorprendié muchisimo el interés que
demostraron hacia la enfermedad. Algunos ya conocian
a Cristian y sabian que algo ocurria en su piel, pero
ahora han podido aprender mucho mas acerca de la
enfermedad y los cuidados que implica. Los alumnos

me hacian preguntas y, lo que en un principio me
asustaba, al final se convirtié en una experiencia
positiva y gratificante.

Bocata solidario en el colegio de Cristian y de su
hermana Natalia donde los nifios y profesores
prepararon un pequeiio festival y cada curso presentd
una actuacion.

Marcha solidaria

Una animada marcha en la que pudimos contemplar
las zonas mds bonitas cercanas del pueblo.

Lo mds importante de esta experiencia, ademds del
dinero recaudado, es que muchisima gente que no tenia
ni idea de que existe una enfermedad llamada Ictiosis ya
la conoce y no se extrafian al ver a algtin afectado.

Os quiero animar a todos a que no tengdis miedo ni
vergiienza para hacer algo por nuestros “Ictiohéroes”.
No tiene que ser algo grande ni stiper importante,
porque las cosas pequeias al final se convierten en
cosas grandes.

A nosotros, antes de empezar con las Jornadas
Solidarias en nuestro pueblo, nos asustaba hablar

a la gente sobre la Ictiosis, pero después de todo esto
nos hemos dado cuenta que no es tan dificil hablar
de la enfermedad de nuestro hijo y gracias a esta
experiencia la gente ya no le ve “raro”, ahora Cristian
es importante. |

Ryadanos a la investigacion... |

Comprando*

~> este cuento

colaboras con el...
Fondo de Investigacion

de la Ictiosis.
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La ASIC en la...
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La Casa de Campo de Madrid se viste todos los afios con
los colores de FEDER para recibir a los corredores que van
a participar en ya tradicional “Carrera por la Esperanza”.

“Las familias de la ASIC de Madrid y de otros
puntos de Espafia también participan todos
los afios en este evento deportivo...”

ASIC

Las familias, amigos y runners se reunen en torno a un
mismo lema y la alegria se contagia con la musica. El ocio,
la solidaridad y la ilusién son elementos imprescindibles
en un dia cargado de esperanza.

Y es con esa esperanza con la que las familias de la ASIC
de Madrid y de otros puntos de Espafia también participan
todos los afios en este evento deportivo donde la
solidaridad, la ilusién y la diversién confluyen en un
acontecimiento Unico capaz de dar luz a los mas de tres
millones de personas que viven una enfermedad rara.

La llama de la
Esp"__"anza

vBreve 7_

La ASIC asiste todos los afios a la Escuela de FEDER

—— —

=——— S S

La Federacion Espanola de Enfermedades Raras organiza
todos los afos, junto con el Centro de Referencia Estatal
de Atencién a Personas con Enfermedades Raras y sus
Familias (CREER) de Burgos, dependiente del IMSERSO,
su Escuela de Formacion.

Este encuentro tiene como objetivo ser un punto de
encuentro anual donde entidades de Enfermedades Poco
Frecuentes del panorama nacional puedan abordar todos
los aspectos de interés para el colectivo.

Asi, muchos de los talleres que conforman el programa
estan dirigidos especialmente a las asociaciones, en
relacion al empoderamiento, la resolucién del conflicto
o la elaboracién de proyectos enfocados a convocatorias
de ayudas y subvenciones

Todo ello desde el enfoque del mundo asociativo, para
potenciar al maximo su capacidad de accién y propiciar
una convivencia y relacion eficaz entre los representantes
de las patologias, los ponentes y el equipo de FEDER.

Fuente: www.enfermedades-raras.org




N Lola, Carlos y Leo con la Delegada de

Breves : ASIC

“Todos los grupos politicos sin excepcién reiteraron el compromiso de
apoyo al colectivo de familias que conviven con una enfermedad
minoritaria, de forma que la solidaridad con ellos es evidente...”

wBreve 8_ ASIC
La ASIC en la Asamblea de Madrid Este acto cont6 con la presencia del Presidente de la Asamblea,

el Excmo. Sr. D. José Ignacio Echevarria Echéniz, Marifa Elena
Escalante, Delegada de FEDER Madrid y el Sr. D. Manuel
Molina, el Viceconsejero de Sanidad de la Comunidad de
Madrid. En el encuentro también participaron, en el siguiente
orden, D. Enrique Normand, D. Rubén Bejarano, D. José Manuel
Freire y D. Eduardo Raboso. Todos ellos portavoces de la
Comision de Sanidad de los Grupos Parlamentarios de UPyD,
IU-Los Verdes, PSOE y PP, respectivamente.

Todos los partidos apoyaron la puesta en marcha del Plan
Regional de Enfermedades Raras, una iniciativa de la
Delegacion de FEDER en Madrid y la Administracion de
esta Comunidad. Ademas, todos los grupos sin excepcion
reiteraron el compromiso de apoyo al colectivo de familias
que conviven con una enfermedad minoritaria, de forma
Lola, Carlos y Leo, de la Asociacién Espafiola de Ictiosis, que la solidaridad con ellos es evidente.

estuvieron presentes en la Asamblea de Madrid donde la
Delegacién Madrilefia de la Federacién Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER) propuso a los Diputados la
adopcién de medidas que garanticen el acceso a

FEDER en Madrid, Maria Elena Escalante.

El acto buscaba transmitir lo que significa vivir con una
enfermedad rara no diagnosticada y trasladar la importancia
que supone el acceso a un tratamiento adecuado.

diagnéstico y tratamiento. Fuente: www.enfermedades-raras.org
vFue noticia_ Equipo Directivo de la ASIC
Conferencia EUROPLAN Il Espafa Nuestra aportacion fue valorada y tenida en cuenta en el

. . documento final que se presenté quedando asi reflejada:
Grupo 7: Medicamentos huérfanos uesep a )

v roductos sanitarios Del punto 6 del documento: Otras terapias

Realizar estudios de las necesidades de medicamentos y
otros productos sanitarios (cosméticos, dermatolégicos,

- e, dietéticos, material de cura o material ortoprotésico,
é"E“U'EE‘BB'!PS“ §O¥C FEDER entre otros) a cargo o no del Sistema Nacional de Salud
i e (SNS) para grupos concretos de pacientes afectados por

enfermedades raras que, por las caracteristicas clinicas de
la patologia que padecen, se consideran imprescindibles.
Ademads, reconocer el valor terapéutico de estos
productos e incluir los mismos dentro de las excepciones
contempladas en la cartera suplementaria del SNS

(RD 16/2012 de 20 de abril) para colectivos especificos.

Incidimos también, junto con la Asociacién de Epidermdlisis
Bullosa de Espafia (DEBRA), en la creacion de nuevos
Centros de Referencia en Enfermedades Raras y asi quedd
El 20 y 21 de noviembre se llevé a cabo el EUROPLAN | también reflejado en el documento presentado:

organizado por EURORDIS y por la Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras (FEDER) en colaboracién con el

Conferencia EUROPLAN Il Espaiia

'
Madrid, 21 de noviembre 2014

Del punto 2 del documento: Acceso a tratamientos

Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad en la Impulsar la creacién de Centros de Referencia en

sede del Ministerio en Madrid. La ASIC ha formado parte Enfermedades Raras que permitan un mejor acceso a las
del Grupo 7 de trabajo relativo a Medicamentos Huérfanos intervenciones terapéuticas (medicamentos y productos
y Productos Sanitarios. Nuestra participacién estuvo sanitarios destinados a enfermedades de baja
principalmente dirigida a que todos los productos prevalencia), que generen un mayor conocimiento
farmacéuticos utilizados en las distintas genodermatosis, cientifico de las terapias y que se reconozca la

como es el caso de la Ictiosis, estén contemplados singularidad de estos centros (rareza, complejidad y

y cubiertos por el Sistema Nacional de Salud. apoyo presupuestario adecuado).
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B eve S “La coordinacion de los recursos supone
— un sustancial ahorro de dinero para el
Sistema Sanitario...”

vBreve 9_ ASIC
La ASIC en las Cortes de Aragén El coordinador en Aragén de la Federacion Espafiola de

Enfermedades Raras, Francisco Jesus Gil, en nombre de este
colectivo, ha pedido al Ejecutivo autonémico que “potencie
la formacion en referencia a enfermedades raras entre los
profesionales de la Sanidad y los estudiantes universitarios”,

y que “se dote de medios al Registro Autondmico de
Enfermedades Raras”, que generaria “un punto de partida
para su conocimiento cientifico”. En este sentido, ha
propuesto que se pongan en marcha “cursos de posgrado
especificos y la asignatura de genética”. Ademds, ha abogado
por “sensibilizar sobre la importancia de la investigacién”, pero
también en los dmbitos social, educativo y laboral, para
favorecer “la inclusién efectiva” de estas personas. Ademas,
ha pedido a los diputados de las Cortes que impulsen la
creacion de una “comisién permanente e interdisciplinar para

abordar esta problemadtica, garantizando la participacion de
La Comision de Comparecencias y Peticiones Ciudadanas las asociaciones”.

recibio a varios representantes de la Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras, entre ellos la ASIC, que han
solicitado al Parlamento que ponga en marcha un
comision permanente e interdisciplinar para abordar
esta problematica en la que se dé voz a las asociaciones
de pacientes. Fuente: www.cortesaragon.es

Sz - vy AL/ Pag;

Termind sefalando que “la coordinacion de los recursos supone
un sustancial ahorro de dinero para el Sistema Sanitario y que,
por otro lado, se deberia legislar no sélo para el 90% de la
poblacién, sino para todos, incluidas las personas con EE.RR.”

vBreve 10_ ASIC
El Ayuntamiento de Pamp|0na recibe Lasasociaciones presentaron sus principales

reivindicaciones encaminadas a “conseguir una sociedad mds

a las Asociaciones de Enfermedades justa y equitativa para las personas que conviven con alguna de
estas patologias en Navarra. Todo ello para garantizar que “lo

Rara s, entre ellas ala ASIC poco frecuente no sea invisible y donde las diferencias

: ' : derivadas de una enfermedad rara no sean motivo de

discriminacion”.

Desde FEDER se busca poner el acento en la urgente
necesidad de fortalecer la coordinacién entre los diferentes
especialistas para garantizar un abordaje integral de las
EE.RR. Para ello, FEDER hace un llamamiento a sociedades
cientificas, profesionales, investigadores y especialistas
para potenciar la asistencia sanitaria y la investigacion,
compartiendo el conocimiento por grupos de patologias y
favoreciendo que la experiencia traspase las barreras
autonomicas que actualmente dificultan el acceso a la
informacién y a los recursos.

La responsabilidad es compartida y las asociaciones
también deben ser impulsoras de esta coordinacién para
hacer que el Trabajo en RED sea realmente efectivo.

“Las asociaciones de enfermedades poco frecuentes debemos
posicionarnos como agentes activos en el fomento de la
coordinacion en EE.RR y ser promotores e impulsores del
Trabajo en Red relativo a cada grupo de patologias,
compartiendo la informacidn, los recursos y el conocimiento”.

Joseba Asirén, Alcalde de Pamplona, junto con un grupo
de representantes de los seis grupos que forman el
consistorio de la ciudad, recibieron a las asociaciones que
trabajan con las familias de enfermedades raras en
Navarra de la mano de José Maria Casado, Coordinador de
Zona de la Federacion Espanola de Enfermedades Raras en
la Comunidad. Fuente: www.enfermedades-raras.org
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“Solicitamos que el suministro de los diferentes productos prescritos
por el dermatdlogo y el resto de especialidades que atienden
al paciente con cualquier tipo de Ictiosis sean suministrados

desde la propia Farmacia del Hospital...”

wBreve 11_

Miembros del Equipo Directivo de Ia
ASIC se reunieron con la Subdirectora

de Informacion y Atencion al Paciente

de la Comunidad de Madrid

Queremos mostrar desde aqui de nuevo nuestro
agradecimiento a Dia. Piedad L6pez Roldan, Subdirectora
de Informacién y Atencién al Paciente de la Comunidad
Auténoma de Madrid y a su buen equipo, por el tiempo que
nos dedicé y el interés que mostré en todo momento por
conocer la diversidad clinica de nuestra patologia y el dia a
dia de los pacientes y las familias con Ictiosis.

Durante la reunién fueron muchos los temas que se
trataron, entre ellos las diversas necesidades que tienen
los pacientes de Ictiosis de la Comunidad de Madrid y que
son comunes a otras muchas Comunidades Auténomas.

Algunos temas que se trataron son los siguientes:

« La necesidad de un Centro de Referencia para los
“Trastornos hereditarios de la queratinizacién”, en la
Comunidad de Madrid.

 Una mejor coordinacién entre los especialistas médicos
del hospital y los médicos de familia y pediatras de los
centros de salud para llevar un mejor seguimiento y
tratamiento de la enfermedad.

« Una correcta valoracién de la Ictiosis en el reconocimiento
del grado de discapacidad en los Centros Base y una
equidad entre los Centros de la misma Comunidad y otras
Comunidades Auténomas.

« Una correcta valoracién de la realidad de lo que significa
vivir con Ictiosis cuando se solicita la ley de dependencia.

« Una asignacion de plaza directa y rdpida en los Centros
de Estimulacién Temprana.

« Cubrir las atenciones y necesidades sanitarias que
requieren los nifios con Ictiosis en los centros escolares.

« Ayuda para dar a conocer la Ictiosis y su patologia a
todos los Centros Hospitalarios de la Comunidad de
Madrid y también para darle visibilidad a la sociedad
en general.

« La necesidad de obtener nuestros productos terapéuticos
y sanitarios gratuitos desde la farmacia del hospital.

« La dispensacién del material de cura para la Ictiosis
desde los mismos Centros de Salud.

Después de una reunién de mds de dos horas y media
algunos de los puntos tratados nos fueron contestados y
otros, como ya era de suponer, no correspondian a su Area
Sanitaria. Sin embargo agradecemos todos los consejos que
nos dieron aunque no estuvieran relacionados con Salud.

También nos manifestaron su interés por colaborar con la
ASIC y asi ver cémo se pueden ir solucionando algunas de
las prioridades planteadas en la reunién.

Equipo Directivo de la ASIC

Concretamente nos han empezado a mostrar su apoyo en
la siguiente peticion:

“Solicitamos que el suministro de los diferentes productos
prescritos por el dermatdlogo y el resto de especialidades que
atienden al paciente con cualquier tipo de Ictiosis, excluida la
Vulgar, sean suministrados desde la propia Farmacia del
Hospital, sin ningun coste para el paciente e incluidos por lo
tanto en la Cartera del SNS, de forma andloga a como se
recoge para otras enfermedades.

Los productos prescritos podrdn ser cualquier tipo de agentes
hidratantes, humectantes, lubricantes, queratoliticos,
emolientes, lubricantes oftdlmicos, ldgrimas artificiales...
independientemente de las diferentes formas de presentacion
o sus diferentes nombres comerciales: cremas, pomadas,
lociones, aceites, geles, aceites de bario, sustitutos del jabon...”

Por esta razon, desde el Equipo Directivo de la ASIC hemos
preparado un dossier explicativo en el que hemos
desarrollado los siguientes puntos:

» ;Qué es la Ictiosis?
» ;Como tratamos la Ictiosis?
« Otros cuidados importantes de la Ictiosis

« ;Que productos debemos usar para tratar los efectos de las
Ictiosis congénitas?

* Prevalencia de la Ictiosis. Cudntos afectados hay en Espaiia
y concretamente en la Comunidad de Madrid

« Demandamos y solicitamos nuestros productos terapéuticos
gratuitos desde la farmacia del hospital

« Catorce argumentos para un tratamiento gratuito que no
necesita mds argumentos que la propia piel.

« Quince anexos explicativos que corroboran nuestros catorce
argumentos.

Dfa. Piedad Lépez nos ha manifestado que van a dar
traslado a nuestra peticién a la Subdireccion General de
Farmacia y Productos Sanitarios, dependiente de la
Direccién General de Coordinacién de la Asistencia
Sanitaria, que lo haran de inmediato y que nos informaran
sobre lo que les respondan.

Continuard...
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ASIC - Asociacion

Proyecto “Encuentro de familias”

Un compromiso de todos para ayudar a los pacientes

de la Ictiosis y sus familias...

Desde el afio 2003, las Jornadas de Convivencia para
afectados de Ictiosis y sus familias se han constituido
como un referente para nuestras familias de afectados
y socios de nueva incorporacién, que generan entre si
un vinculo profundo. Desde la Asociacién Espafiola de
Ictiosis, creemos firmemente en este espacio de
comunicacion reciproca, que nos permite aminorar la
situacién de Aislamiento Social que nuestros afectados
y sus familiares padecen. A estas Jornadas se invita
también a participar a todas las familias con afectados
de Ictiosis aunque no sean socios de la ASIC.

En dos intensas jornadas se alternan actividades
informativas sobre temas de interés para los
afectados en formato de ponencias impartidas por
médicos especialistas, investigadores y expertos en la
materia. Ademas se realizan talleres participativos y
dinamicas de grupo con ayuda de un psicélogo/a,
presentaciones de productos farmacéuticos y
actividades ludicas para toda la familia preparadas
por los voluntarios de la Asociacion.

Desde la ASIC queremos que este tipo de Jornadas de
Convivencia contribuyan a animar a los afectados con
Ictiosis y a sus familias en su dia a dia con la
enfermedad, a poner en marcha acciones que
repercutan en evitar el aislamiento social que en
muchos casos se sufre con esta patologia y fomentar
actividades de difusion de las caracteristicas y
particularidades de la Ictiosis mediante proyectos
familiares para celebrar en sus diferentes entornos.

Piel con piel

Es importante fomentar e incentivar la ayuda mutua,
el apoyo familiar y el roce “piel con piel”, con estos
encuentros logramos paliar el sentimiento de
desamparo social que implica una enfermedad poco
frecuente como es la Ictiosis.
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La baja prevalencia y la consiguiente dispersion de
casos por todo el territorio nacional, genera
sensacién de aislamiento y soledad. Las familias y
también los profesionales que tratan a los afectados,
no tienen muchas oportunidades de compartir sus
experiencias, dudas y preocupaciones. Por eso, crear
marcos de encuentro y de acercamiento se presenta
como una gran necesidad para nuestra Asociacion
para el beneficio de todos.

Aprendemos y compartimos

El acercamiento personal rompe con el aislamiento
social entre familias y el intercambio de experiencias
y conocimientos entre los afectados, las familias

y los profesionales e investigadores que nos animan
en el dia a dia con la enfermedad.

iSi contamos con tu ayuda, contamos
con una caricia!

Porque necesitamos ayudar, necesitamos que td
también nos ayudes. Colabora “piel con piel” en este
proyecto de apoyo a las familias con Ictiosis.

Si quieres realizar una aportacion a este proyecto
puedes hacerlo desde Espafia o desde el extranjero
al numero de cuenta de CaixaBank de la Asociacion
Espafiola de Ictiosis, poniendo en el concepto:
“Proyecto Encuentro de Familias”.

El nimero de IBAN para realizar aportaciones es:

ES72 2100 3972 4502 0003 7419
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Al cierre de |3 edicion_

Il Reunion de expertos en ictiosis
Madrid, 17 de junio de 2016

Hospital Infantil del Nifio Jesus
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11052 11:28

11258 11:45

1185 3 1215

12115 3 2:45
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PROGRAMA FINAL

www.congresoaedy net | #AEDV2016

N Zaragoza 1/4 junio
N Madrid 17 junio

Simposio internacional
Enfermedades raras

: XV Jornadas de Convivencia s, -
-ICT,I'QS’S de Afectados de Ictiosis de Ia plEl. de Ia cllnlca

al gen y viceversa

Ponte en
nuestra piel...

International symposium
Rare skin diseases:
from clinic to gene
and vice versa

&a L |
‘—f -
"“Vamos de la mano

con la Ictiosis..." 20y 21 de octubre 2016

Hotel Avant
Calle del Término, s/n.”- Paligono Indusirial La

28850 TORREJGM DE ARDCZ, MADRID

17,18 y 19 de junio de 2014

Acnjas Fundacién Ramon Areces
C/ Vitruvio n2 5

28006 Madrid

Teléfone: 915 15 89 80
www.fundacionareces.es

N Torrejon de Ardoz, Madrid 17/19 junio

N Madrid 20/21 octubre
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NUESTRO COMPROMISO:
TRATAR EFICAZMENTE
TODAS LAS XEROSIS

Producto sanitario

EFICACIA

PROBADA ~ e
' 20 anos de experiencia

en el tratamiento de

%ﬁ"&:ﬂ‘gﬁ la sequedad cutinea

Constante actualizacion
de su eficacia clinica

Precio asequible
para un uso prolongado

EFICAZ EN ICTIOSIS CON
RESULTADOS RAPIDOS Y SIGNIFICATIVOS

Metodologia % de pacientes que presentan por lo menos un 50%

de reduccién del score SRRC*

231 pacientes mencres de 18 afios

) con ictiosis no bullosa 70 TR T
Estudio controlado vs vehiculo 60.3%
——— Estudio doble ciego con extension 60 ; }
en abierto
50
60.3- . 435%
* Reduccion, de por lo menos un 50% # ’ t“ § 40 L
; : e pacientes S
del score SRRC* después de 28 dias £ 2
(vehiculo: 43,5%, p=0,008) £ 4y
® DRy
- . s 0,
* Mejora de la transpiracién 1 9} 20 17,4% Vehiculo
(vehiculo: 14,9%, p=0,003) L] c
de pacientes 10
o

* SRARC score; Scaling, Redness, Cracks fissures (escamas, rugosidad, eritema, gristas]
(1} Blanchet-Bardon C., Tadini G., Machado Matos M., Delarue A. Assaciation of glycerol and paraffin in the freatment of ishthyosis in D14 D28
children: an international, multicentric, randomized, controlled, double-blind study. J Eur Acad Dermatol Venereol. 2012; 26(8):1014-3.

Gracias a todos los que, de una u otra forma, habéis colaborado con |a Asociacion Espafiola de Ictiosis
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