Elisabet, quien reclama masre-
cursos y «con mas continui-
dad» para esta «cruel enferme-
dad». Pese a todo, los padres de
Gina celebran cada dia que les
regala su pequena. «Ella nos
ha hecho mejores personas».

Marta
Afectada de Sindrome de Opitz

Acaba de cumplir 13 afios y so-
lo sabe con certeza que sus pa-
dresla quieren conlocura. Por
ella cambiaron de domicilio,
de localidad, y también renun-
ciaron a su vida anterior. Mar-
ta ha dado un giro radical a la
vida de sus padres, aunque lo
aceptan con satisfaccion. Sélo
quieren que supequena,queya
ha cumplido 13 anos, «tenga
una vida lo mas normalizada
posible». A Marta le diagnosti-
caron sindrome de Opitz, una
enfermedad de la que solo se
tiene constancia de dos casos
en Espana, y, desde entonces,
la batalla por mejorar la cali-
dad de vida de su hija ha sido
su batalla vital. La sentencia
fatal les cayo siete meses des-
pués de haberle diagnosticado
otra enfermedad. «Esa prime-
ra patologia fue descartada
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con un analisis», dice Carles
Godall, padre de la menor. Ely
su esposa recorrieron varios
especialistas hasta dar con la
enfermedad de supequena. Tu-
vieron que desplazarse a Esta-
dos Unidos. «Al no ver interés
por mi hija aqui, tuvimos que
buscar por nuestra cuenta, lo
que nos condujo a Salt Lake Ci-
ty, donde la diagosticaronlapa-
tologia. Tenia un anoy medio»,
explica Godall.

Ely su pareja supieron que
algo no iba bien tras el parto.
«Laninanaci6 conun paro car-
diorespiratorio. Lasmalforma-
ciones que tenia en el craneo,
enlosdedos, y supeculiar feno-
tipo evidenciaban que tenia
una cosa poco habitual», afir-
ma el padre. Con el tiempo y el
esfuerzo de sus padres, Marta
lleva una vida lo mas parecida
aunavidanormal. Vaaun cole-
gio de educacion especial, los
viernes practica natacion y los
domingos monta a caballo. Sin
embargo, no es suficiente. Por
eso, su familia, al igual que la
de Gina y la de Albert, hacen
un llamamiento alas adminis-
traciones para que se impli-
quen en la investigacion de es-
tas enfermedades.

Rafael Artuch Iriberri
Especialista en Bioquimica Clinica.
Hospital Sant Joan de Déu

LA SOLUCION, EN
NUESTRAS MANOS

e podrian decir muchas

cosas sobre la investiga-

cion y sus problemas en
nuestro pais, pero me gustaria
aprovechar esta oportunidad
para destacar hechos impor-
tantes y probablemente desco-
nocidos sobre las enfermeda-
desraras. Porfortuna, la socie-
dad conoce cada vez mas qué
son estas enfermedades y que
elnombre de «raras» es equiva-
lente al de minoritarias, ya
que obedece exclusivamente a
su baja frecuencia dentro de la
poblacion general. Me parece
relevantellamarlaatencion so-
bre varias peculiaridades de
estasenfermedades, quelasha-
cen diferentes a otras mucho
mas conocidas, como el alzhéi-
mer, el parkinson, el cancer o
la arterioesclerosis.

Habitualmente son muy
graves, y condicionan una cali-
dad de vida muy baja; salvo en
contadas excepciones, no hay
tratamientos efectivos; se diag-
nosticany estudian en muy po-
cos centros en nuestro pais;
existen todavia muchos pacien-
tes con enfermedades muy gra-
ves en los que no ha sido posi-
ble alcanzar un diagnostico,
con los inconvenientes que es-
to supone (no hay terapia posi-
ble, no se puede realizar conse-
jo genético y este desconoci-
miento genera una gran ansie-
dad en las familias); todavia
hay una falta de apoyo social,
institucional y sanitario muy
notable.

Como solucionar estos pro-
blemas esta en nuestras ma-
nos. Podemos seguir el ejem-
plo de otros paises y realizar
un trabajo serio y organizado,
abandonando competencias va-
nasy suspicacias. Estamos en-
trando en esta fase por medio
de acciones como el Ciberer
(red nacional de investigacion
en enfermedades raras), pero
de momento es una semilla
que empieza a germinar. Desde
un puntodevistaéticoy dejus-
ticia social, es nuestro deber
exigiralasautoridades sanita-
rias y a la industria privada
mas apoyo a la investigacion.
Esto sera positivo paranuestro
pais porque, aparte de conse-
guir solucionar los problemas
socio-sanitarios que generan
estos trastornos, hallazgos
muy concretos en ciertas enfer-
medades raras en ocasiones
son aplicables a problemas
mas comunes.
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LLEVAMOS ZAPATOS MOBILS
COMPLETAMENTE ACOLCHADOS.
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@ ACOLCHADO INTEGRAL
Protege el pie y evita presiones y rozaduras.

@ SUELA SOFT-AIR
Reduce al minimo los impactos producidos
al caminar.

@ MEMBRANA COMFORTEMP
Regula la temperatura y garantiza un clima
sano en el zapato.

@ PLANTILLA EXTRAIBLE
Permite absorber con eficacia todos los
golpes y se puede cambiar por otra.
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MOBILS ESPAGNA Antonio-VICENTE-RUIZ CLIMENT, C/Sanchis Tarazona, 31
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