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EDITORIAL 3
Estimados socios,

Se vanamplir dos afios de la toma de posesion de cargos de la ad
y segun nuestros estatutos corresponde en 2010 renovar y/o ratif
ademas de dar cuenta de la gestion realizada y resultados al érgan
deda Asociacjda Asamblea General de Socios.
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Acabamos de tener en Burgos una semana de encuentonenm @eCRIEER

de nuestro V Congreso Nacional y el resultado del mismo no pudo S
enriquecedor para los que pudimesasoliasr juntos, por lo que p
Asamblea General de Socios intentaremos tener otros dias de con
segun la disponibilidad del Centro, y encontrar ideas novedosas, ¢
atractivaseé nueiomesyfuezas sue aypuden a s
cumplimiento de los objetivos de ANAC.

Como ya comenté en la charla del dia 13 de noviembre, no es bue
la perpetuacion de los cargos de Junta Directiva. Es mas enriquec
renovacion, aunque sea parcialmente, y que todos aquellos socios
oportunidaporten su granito deyagraas colaborar activamente.

En los dias previos al Congreso se vierofnivaarigsnmitias ganas de t
enAstuias,AndalucidgaliciaPa 2 s Vasco, Mur ci a|
para ir pensandolo y presentar la candidatura a cualquiera de lo
Directiva y pensar en nuevos proyectos y en un tema anual sobre
toda Espaf@uedan abiertas todas las sugerencias.

Animarosjue /la union hace la fuerzalos cimientos estan puestos; g
es continuar la labor y extenderla por todos los puntos de ES
beneficiados seremos todos los afectados pbiQmigstyosas igoferme
asociadas.

iFELIZ 2.010 Y QUE NOS VENGA CARGADO DE SALUD!

Carmen Martin Pefaco
Presidenta ANAC

"CREER Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedade
Raras y sus Familias. Ubicado en Burgos.

erm
ara
vivel
reati
tisfa

no P
edor
que

raba
|

S pu
el g

hors

pariz
jade

ba




V CONGRESO NACIONALDEA.N.A.C. en Burgos

(14 de Noviembre de 2009)

El pasado 14 de Noviembre se celebro el V CONGRESO NACIONAL

que ANAC organiza anualmente para sus socios,

afectados y

familiares que desean conocer un poco mas su enfermedad. Este afio
el tema fue la PRESENTACION DEL DOCUMENTO DE CONSENSO
SOBRE MALFORMACIONES DE LA UNION CRANEO-CERVICAL

(CHIARI TIPO | Y SIRINGOMIELIA)

=

V CONGRESO ANAC

PRESENTACION DEL DOCUMENTO
DE CONSENSO SOBRE MALFORMACIONES
DE LA UNION CRANEO-CERVICAL
(CHIARITIPO 1 Y SIRINGOMIELIA)

Dia:
14 de Noviembre de 2009
Lugar de celebracion:
Centro Referencia Estatal
de Enfermedades Raras y sus familias
C/Bernardino Obregon n° 24, 09001Burgos

Organiza: Asociacion
RACIONA
P J\l;&_ nlvl
/ (1 1ar
Colaboran:
r A e - Imserso
E ‘3 B U P .‘:{Jm Istiutn oo Maryores y Servicios Sockles

CENTRO ODE REFERENCIAESTAT AL
DE ATENCION A PEASONSS CON
ENFERMEDADES RARAS ¥ SUS FAMILLAE

Escusia Municipal
Educacién para la Salud
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Médicos especialistas 'y ANAC,
coautores entre otros del
Documento de Consensg impar-
tieron sendas ponencias a la
mafiana ademés de las propias de
apertura y cierre del evento por
autoridades autonémicas, locales y
del Dtor. del CREER vy por la tarde
dos talleres
estr®so y fAC-mo p

El CREER (Centro de Referencia
Estatal de Atencion a Personascon
Enfermedades Raras y sus
Familias) dependiente del Imserso,
con sede en Burgos y de muy
reciente construccion, nos abri6
sus puertas y posibilité el éxito del
V Congreso con el apoyo de sus
responsables de su personal y el
uso de instalaciones Desde aqui,
agradecer esta disposicion y las
palabras de su director Miguel A.
Ruiz Carabias que definia como
«un orgullo» la posibilidad de
celebrar eventos de este tipo que
tienen un doble objetivo. Por un
lado, permiten presentar un
documento de consenso entre
profesionales y afectados, y por
otro fomenta la convivencia y la
ayuda mutua entre los enfermos y
sus familias.

Con el V Congreso culminaba el

= encuentro que comenzd el lunes

dia 9, con la llegada paulatina de afectados y familiares procedentes de toda Espafia:
Andalucia, Asturias, Cantabria, Castilla y Ledn, Castilla la Mancha, Catalufia, Galicia,

Madrid, Navarra, Pais Vasco, Valencia y la asociacion catalana AFACPA (Asociacion dé

Familiares y Afectados de Chiari y patologias afectadas) ya que el Catro dispone de

apartamentos familiares para alojamiento residencial.
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Recalco nuestra presidenta: «Mi idea es trabajar con otras asociaciones para
exigir conjuntamente las necesidades que se detectan».

A lo largo de la semana se han realizado varios talleres y terapias, entrevistas
individuales, estudio de necesidades psicosociales, intercambio de experiencias,
actividades de oci o: vi sita a Atapuer

Con la jornada del dia 14: Presentacion del Documento de Consenso sobre
malformaciones de la union craneo-cervical (Chiari tipo | y siringomielia) y
una asistencia de mas de cien personas, entre afectados y familiares, culmino
una intensa y gratificante semana. Este documento, es el resultado del trabajo
interdisciplinar de las diferentes sociedades médicas, instituciones como el
Instituto de Salud Carlos I, el IIER, las asociaciones de afectados llevaron a
cabo hace casi dos afios y que ahora ve su luz. En palabras deCarmen Martin
Pefiacoba(Presidentad e A NAC) : fi p que ésta edlaepeimeraspie e d r
donde se sintetizan los principales aspectos cientificos, médicos, socie
sanitarios, psicolégicos y legales de las malformaciones craneecervicales. No es
una guia en si, pero si un documento de trabajo.

A.N.A.C., como ya va quedando patente a lo largo de estos cinco afios, en
cumplimiento de sus fines, promueve jornadas de encuentro entre médicos
especializados de reconocida solvencia en estas enfermedades calificadas de
raras, enfermos afectados y familiares. Ademas, de la orrespondiente
concienciacién publica.

Por su trascendencia y la cualificacion de los ponentes, destacan los
CONGRESOS NACIONALES que cada vez se llevan a cabo en un sitio y un lem
diferente. También se celebran otros con caracter local o autonémico como es
el caso de Asturias donde nuestra Delegada Dulce M2 Gonzélez organizd una
jornada similar con ponentes locales.

La posibilidad de hacerlo en mas sitios depende fundamentalmente de las ganas
e interés que los socios locales tengan para organizarlo. Sienpre tendran el
apoyo nacional que se requiera.

Os invitamos a visitar nuestra web:

http://www.infochiari.es 6 www.anac -chiari.org

Encontraréis una amplia informaciéon de agenda, articulos, foro, etc.
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# AVELLANEDA FERNANDEZ, Alfredo

Ponencia: ADocumento de consenso sobre Malformaciones de la union
craneo-cervicalo

RESUMENEste documento sintetiza los principales aspectos cientificemédicos,
sociosanitarios, psicolégicos y legales del abordaje de las malormaciones de la
unién craneo-cervical, especificamente el sindrome de Chiari tipo | y la
siringomielia, que se destacan por su frecuencia de presentacién y la gravedad
de sus sintomas.

El documento ha sido promovido por el Instituto de

Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), del Instituto de

Salud Carlos lIl, (cuya primera direccion promovid la

conformacion de Grupos de Trabajo Interdisciplinarios (GTIs)
especificos en algunas ER) ypor la Catedra de Salud Publica
y Gestion Sanitaria de la Universidad Europea de Madrid.

El documento de consenso que se presenta es el primer
resultado del trabajo del GTI para las malformaciones
craneo-cervicales creado en el IIER a peticion de la
Asociacion Nacional de Amigos de Arnold Chiari y la Associacio d'Afectats de
Siringomiélia. En él participan ademas las sociedades cientificas y las
asociaciones de individuos afectados. Los GTI tienen como objetivo plantear
posibles soluciones a las necesidads asistenciales y sociales concretas para
cada patologia especifica, identificar de forma consensuada las principales
caracteristicas de las malformaciones craneecervicales, informar de las
principales conductas y actitudes a seguir y a evitar y promover el conocimiento
de estas enfermedades entre los profesionales de la salud, lo que sin duda
redundara en una mejor calidad de vida de las personas con este tipo de
malformaciones craneo-cervicales.

IZQUIERDO MARTINEZ, Maravillas

Ponencia: fADocumentos de consenso ¢; Herramienta Metodologica &

RESUMEN:Las ER se caracterizan ademas de por su baja prevalencia por ser
enfermedades, generalmente de alta complejidad, crénicas y discapacitantes.
Aunque consideradas en su conjunto supone un nimero importante, el hecho de

que cada enfermedad afecte a un escaso nimero de pacientes, dificulta no sélo

su investigacién y aumento del conocimiento cientifico si no también su manejo

clinico y la gestion de sus aspectos sociosanitarios.
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La escasez de evidenciacientifica, y las enormes dificultades para obtener ésta,
obligan a la toma de decisiones en condiciones de mayor incertidumbre gue en
las enfermedades comunes.

Pero este hecho, inevitable, no debe confundirse nunca con la toma de
decisiones en ausenciadel grado de rigor cientifico exigible.

Desde la Céatedra de Salud Publica y Gestion Sanitaria de |
Universidad Europea de Madrid, se hace una revision de las
herramientas de que dispone el método cientifico para abordar la
incertidumbre, incidiendo especificamente en la metodologia de #
consenso y en los tipos de consenso, especificando sus,
fundamentales indicaciones en la practica clinica y en la’\
investigacion y resaltando su utilidad como método cientifico
adecuado para la gestion del conocimiento y para la gestion
sociosanitaria de las ER.

NAVARRO BALBUENA, Ramén

Ponencia: AVovedades en el diagndstico y tratamiento de la enfermedad
de Arnold Chiari y Siringomieliao .

RESUMEN:EI objetivo de la presentacion era comentar algunas novedades o
tendencias en el manejo de los pacientes con malformacién de Chiari tipo I.
Para ello se presentaron las siguientes opciones:

1. Placa de titanio fina que sirve para cubrir el defecto creado por la
craniectomia.

2. Uso de ecografia intraoperatoria para determinar si se ha creado suficiente
espacio con la descompresion Osea, y en ocasiones evitar abrir la
duramadre.

3. Sustitucién del halo externo por material de osteosintesis interna (barras y
tornillos). Esta es una tendencia cada vez mas adoptada por muchos
neurocirujanos, que permite evitar el uso del halo.

Uso de potenciales intraoperatorios y de estimulacion

5. Transcraneal magnética. Los potenciales intraoperatorios
se pueden utilizar durante la cirugia para comprobar que
las vias sensitivas y motoras se mantienen sin dafio
alguno. La estimulacion transcraneal es una técnica que
potencialmente podria demostrar la plasticidad cerebral
de la via sensitiva. Este es un proyecto que queremos
empezar en el Hospital de Mar a partir de este afio.




DE LA CRUZ LABRADO, Javier

Ponencia: fAiRepercusi ones psicol -gicas ¢
de la union craneo-cervical. Evaluacion y tratamiento: la

psicoterapiao.

RESUMEN:La salud se define no como la ausencia de enfermedad, sino como
el estado de bienestar en las esferas fisica, psicoldgica y social de la salud.
Todas las enfermedades (al margen de su etiologia) tienen repercusiones en lo
fisico, en lo psicoldgico y en lo social. Esto, que se hace
evidente en procesos como el cancer, no es tan visible o tan
reconocido en otras patologias. En el caso de las
malformaciones de la union craneo-cervical, ademas de los
signos y sintomas propios en la esfera fisica, las personas qe
las sufren informan de alteraciones en su estado de animo
gque se manifiestan en episodios de tristeza, anhedonia,
ansiedad, ira o verglenza; alteraciones en las esferas
oroalimentaria y del suefio, asi como un deterioro en sus
relaciones y en el desarrolo de las actividades pertenecientes
a su vida personal, laboral y/o social, que puede afectar, a su vez, a los
miembros del sistema familiar.

Por todo ello, el tratamiento ha de incluir, en caso de que se estime pertinente
tras la evaluacion clinica, el tratamiento psicolégico del paciente, sin olvidar la
inclusiéon en el mismo de aquellos miembros de su familia que lo necesiten.

!
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El hombre cauto jamas deplora el mal presente; emplea el
presente en prevenir las aflicciones futuras

(W. Shakespea

ENTREVISTA ADIRECTOR DECREER

Un encuentrocon D. Miguel A. Ruiz Carabias, Director del Centro de Referencia Estatal de
t SNE2Yy & O2y O9YFSNIN¥SRIFIRSA wlNlIa & &adza CFY

Por C. Martin 8. Fdez. de ANAC / BURGOS

ANAC:0Centro de Referencia Estat al de
Familiasdé6 (CREER) aQu® significa est
M. A. RuizDonde hay un colectivo que esta relativamen
peor atendido que otros, cuando se considere importan
impulsar determinadas ideas o tecnologias (v
independiente, Ayudas Técnicas, accesibilidad universal,
o0 cuando el Gobierno cat al
nueva linea de accion que faa todo el territorio del |
Estado, entonces es cuando, entre otras medidas,
justificado la creacion de un Centro de Referencia.

Significa recurso, espacio, lugar de encuentro, de reco ik
cimiento y especializacion en el campo de las enfermede e ——

raras de ambito de competencia estatal en virtud a RGOS Centro de Ref Estat
globalidad territorial y de sistemas implicados para atengglgfermedades Raras.

las necesidades de las personas afectadas por enfermedades

poco frecuentes y de alta morbimortalidad o curso crénico, y las de sus familiares ¢

al

om

elemento activo en la busqueda de la autonomia, integracién y calidad de vida de sus$ sere

queridos.

Es un Centro,no de enfermedades rarasino de personas con enfermedades raras,

reconociendo el concepto de persona y la atencion a la diversidad. Eentro de familias,
donde el trabajo familiar cobra una gran relevandiaCentro que se define con el acrénimg
CREER, y eso significa.

ANAC: E | Centro fue inaugurado el 30 de S$ep
P

d2asédé, aQu® balance hace de este pri me

M. A. RuizNo soy yo quien realmente deberia hacer ese balance, sino los usuarios d
servicios del Centro, pero si me permitda opinion, diria lo recogido en un periddico locd

e los
il

omuy buena acogi d.aMeypernuto deair due estog enfpsiasntado tpor gla s

inicio del Centro, debido a la enorme colaboracién que la sociedad en general
mostrando con el recurso, a gar del desconocimiento actual existente sobre el mismo,
la participacion habida durante el 20@#sde treinta usuarios atendidos en servicios diarig

esta
y a
S
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de intervenciénnueveencuentros de familias y afectados a nivel nacianatncuentro de
asociaciones de todo el territorio espafiol, servicios de informacion y asesoramig
diarios, etc.

También, me permito decir, que tengo un gran respeto por las expectativas, pues S
pongo en el lugar de muchos amigos ya mios, yo solo pensaria dagegbrgue me ayudaseg
a salvar la vida de mi hijo, o en la investigacion que descubriera la mutacién del gen
imposibilita a mi madre, tener una vida normal.

ANAC: E | Congreso de ANAC ha sido ol a pr
¢, Qué significadole da a este acontecimiento?

M. A. RuizEl Congreso de ANAC fue una excelente oportunidad para combinar
encuentro de familias, un foro de gestion del conocimiento, y una lectura de conclusi
a aplicar en la atencion a personas con malformacionés aeion craneecervical.

Cuando ademas, todo ello, se hace con carifio, con ilusién, y pensando en un pun
inicio de colaboracion para el desarrollo de mas trabajo a favor de este colectiv
satisfaccién y el significado que desde el Centro se lecede es elevada hast
puntuaciones superiores.

El Centro de Referencia Estatal, tiene como principal objetivo la creacion y/o gestior
conocimiento, y por tanto, el congreso de ANAC, fue claramente un ejemplo de ello.

ANAC: Uno de los fines del CREER g la Investigacion, ¢Como se esta enfocando
actualmente?

M. A. RuizSi dibujaramos la cadena de valor del Centro de Referencia Estatal, podri
decir que existe investigacion en cuatro etapas: planificacion y prevencion, diagnd
tratamientos y recperacion/autonomia.

En la primera de ellas, el Centro colabora con el Ministerio de Sanidad y politica socid

2nto

i me

que ¢

es

un
pnes

to de
D, la
31

n del
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stico,

aly el

Ministerio de Ciencia e Innovacién. En la segunda y tercera de ellas, el Centro colabora

con las Consejerias de Salud de las CC.AA. Y ertilmaletapa, con las Consejerias d
Servicios Sociales, Familia e Igualdad de oportunidades.

El CREER dentro de sus competencias, dedicara sus esfuerzos mayoritariamente &
area, a aquellas investigaciones que tengan aplicacion practica en ehdia &aslipersonas

con ER y sus familias, que redunden en mayor autonomia, calidad de vida e integracion|.

ANAC: La Semana de Encuentro es una buena ocasion para conocerse, hablar,
preguntar, aprender, etc. Tanto para los que vienen como para quienes los redben
¢, Como definiria el trabajo de los profesionales del Centro?

M. A. RuizEl trabajo de los profesionales del Centro se basa fundamentalmente
capacitar, fortalecer, o lo que llaman los inglesspowermenQue no trata, sino que
busca ayudar a lapersonas a salvar obstaculos y convertir las discapacidadeg
capacidades, a crear imagenes positivas de si mismos, a dar seguridad en las decis
poder elegir, a proporcionarles informacion y formacién, como herramientas para pd

e

n est

en

en
jones
der

tener control desu enfermedad y tengan las mismas oportunidades que otras personas en

muchos aspectos de su vida.

Asimismo, existe un gran trabajo de planificacion, de estudio y de investigacién en fq
de acercamiento a cada tipo de ER.

prmas
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ANAC: Las asociaciones desempefian un papel importante en el entramado social.
¢, Como se trabaja con ellas desde el CREER?

M. A. RuiZ as asociaciones son uno de los principales usuarios del Centro de Referencia,

pues representan a los afectados y a familiares en muchos casos, y por tanto, entran

directamente en el trabajo del Centro de Referencia Estatal. Por ello, desde la Narma
reguladora ministerial se les tuvo en cuenta desde el principio, y se ha trabajado incluso
con la Federacién de Asociaces) de cara a poder disefiar el trabajo de la forma mas

conjunta posible. En el proyecto de creacion de este Centro estuvo presente FEDER
otros, y siempre se tuvo y se tendra un papel importante para las asociaciones.

entre

Asimismo el Centro tiene previstapoyar a las asociaciones en algunos puntos de intgrés
comun, y ademas la asociacion debe tener como deberes también ser extensiones del

Centro y llegar donde este recurso quizas a veces no pueda llegar.

ANAC: Varios afectados han hecho entrevistas, refnado formularios, etc. para recibir
tratamiento en el CREER y aun no se les ha llamado. ¢Para cuando esta previsto el
comienzo de los tratamientos? ¢ Qué tratamientos se desarrollaran en el CREER? ¢,Ser3
de forma continuada como prevencion o se realizaran dos meses en el mejor de los
casos como en la Seguridad Social?

M. A. RuizSi la pregunta se refiere a afectados de malformaciones ciégre@ales solo
nos consta en el registro de solicitudes un caso y esta recibiendo el servicio. Si se ref
algunotro tipo de enfermedad rara, me consta que si no es de esta semana, se encu
en proceso de admision en alguna de las fases del mismo: comisién de valoraci
evaluacion o comision de plan de atencién individual. Aun asi no podria decir para cy
esta previsto el tratamiento, pues cada plan de intervencion que hacemos lo consenst
con la persona y/o familia, y por tanto cada caso es diferente al resto.

Las intervenciones que se realizan desde el CREER, abarcan desde las pur
informativas hasta las intervenciones rehabilitadores, medicas, de enfermeria, educa
de orientacién social, de autonomia personal, de valoracién sociosanitaria,
Dependiendo de la persona y la familia, se priorizan unas si y otras no.

La atencién se transférihace unos afios a las CCAA, por tanto, la continuidad de
asistencia debe ser y es asumida por los recursos autondmicos al efecto. Nuestro C¢
va a colaborar con las CCAA pero nunca sustituir. La asistencia no tiene c
protagonista al Centro de Refencia Estatal, pero si le puede servir de ayuda y
coordinacion con entes autonémicos. Aun asi, y sabiendo el caracter temporal de nue
intervenciones, el limite lo pone cada caso individual, y siempre bajo el modelo de gg
centrado en la persoa.
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FOTOGRAHASdel
oV CONGRESO NACIONALde ANACO (Burgos)

Punto de recepcién afectados y familiares al
V Congreso Nal. De ANAC. Acto de inauguracion.

Ponentes.

En los talleres
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En los talleres Momento de clausutel V Congreso

Disfrutando y conversando durante la comida

Pacientes y familiares se van de excursion: Monasterio de Last&huedgas




