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EDITORIAL - JUAN CARLOS GONZALEZ COLL

EDITORIAL

Una vez mds nos encontramos en nuestra revista Paso a Paso, que pretende ser una
ventana a través de la cual la sociedad pueda ver iniciativas y noticias del ambito de la
salud, entre otras. Estos ultimos aflos hemos avanzado bastante, pero no lo suficiente.
Faltan mas politicas de sensibilizacién por la esclerodermia y las enfermedades poco
frecuentes o minoritarias.

Con Paso a Paso tenemos la posibilidad de explicar en primera persona las
necesidades, dificultades y problematica general que nos afecta. Afrontar la enfermedad no
se trata de dar recetas que puedan servir a cada persona por igual, pues las enfermedades
son diferentes y las personas también. La enfermedad se pueden definir, pero en cada
persona se manifiesta de forma distinta, no se puede generalizar la misma en cada persona.
El optimismo es un instrumento facilitador para que salgamos adelante ante la adversidad,
mantener actitud positiva. Tenemos que valorar lo importante que son las pequefas cosas,
buscar los grandes logros, como es la felicidad; debemos disfrutar el presente, darnos
cuenta de que tenemos una capacidad enorme de vivir que desconocemos. Conseguir
convivir con la enfermedad, es la clave.

Es necesario insistir en los gobiernos de Europa, mucho mas en Espafa, y aprovecho
nuestra revista para insistir en la peticién de la Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras “La investigacion es nuestra esperanza”. ADEC siempre estd con la mirada puesta
en las personas a las que atiende la asociacion, para que reciban ayuda y apoyo. Esperamos
que este numero sea de vuestro interés y les emplazamos para la préxima edicion.

Un abrazo de vuestro amigo
Juan Carlos Gonzalez Coll - Presidente de ADEC
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Visita de S.M. La Reina, dofia LETIZIA

ACTO OFICIAL DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS
SM LA REINA DONA LETIZIA
Museo del Prado 2-3-2017

Buenos dias y gracias un afio mas, y van nueve, por contar conmigo
para dirigir la atencion hacia tres millones de personas y sus familias.
Tres millones de personas que tienen una enfermedad poco frecuente,
aqui en Espaiia.

Todos estos afos, tratando de estar siempre a vuestro lado para dar visibilidad
a vuestra labor a través del apoyo institucional, he comprobado cémo trabajais
en todas las asociaciones y entidades que formais parte de Feder. También he
visto como llamais a todas las puertas posibles en las administraciones y cémo
busciis el modo de involucrar a todos los agentes sociales en una causa que es la
de todos. He visto muchas veces el empefio implacable y sereno, imperturbable,
casi siempre, que mantenéis siempre a punto para conseguir que cada persona
que padece una enfermedad rara, que cada familia, tenga una vida algo mejor, mas
digna, mas facil. Es légico admiraros por eso. Es, si me apuriis, lo natural. Pero
debemos ir mas alld de la admiracién. Y por eso estamos hoy aqui.

4 Paso a paso - ADEC



ESCLERODERMIA - Dr. F.J. VAZQUEZ DOVAL

La asistencia y la atencién son importantes. Pero solo hay una manera de
generar esperanza y, de ese modo, dotar de fuerza vuestra lucha que, insisto, es
nuestra también: la investigacién cientifica. Lo habéis dicho una y mil veces. Lo
hemos escuchado todos y seguiremos insistiendo para que lo recojan los medios
de comunicacion. Es importante que cada ciudadano de este pais asuma que la
investigacion cientifica es el camino del progreso y del avance, que la investigacién
cientifica es el recorrido necesario de toda sociedad que pretenda ser mejor,
mds justa y mas solidaria. La responsabilidad es de todos. Y dar prioridad a la
investigacion, hacerlo como pais con una sola voz, porque nos lo merecemos.
Porque tenemos cientificos brillantes y porque somos un pais que debe seguir
aportando a la ciencia mundial.

Sigamos insistiendo. Sé que vosotros no os vais a rendir. Ojald vuestro empefio
constante y sostenido en aliviar los sintomas de tantos sindromes, en dar mas
calidad de vida a quienes padecéis una enfermedad rara, obtenga pronto resultado
y que, ademas, se abra esa ventana al conocimiento que supone la ciencia y que
es imprescindible para que todos mantengamos la esperanza.

Quiero recordaros una cosa que sucedié ayer en Avila. Estaba en el Congreso
de Mujer y Discapacidad -muy interesante, muy Util- y se acercé una mujer, una
madre que ya nos hemos visto mds veces y que tiene un hijo con una discapacidad.
Me dijo: “Majestad, mi hijo se muere, mi hijo se estd muriendo, hay un medicamento que
no llega y se esta muriendo, asi que probablemente usted se ira y mi vida va a seguir”,
como a muchas personas que estan aqui. “Pero Majestad, aunque mi hijo se vaya, le
ruego que insista en este mensaje porque es muy importante”. Asi por eso estoy hoy
aqui, porque necesitamos volcarnos en la investigacién cientifica, necesitamos
potenciarla, mejorarla... Gracias.




REUNION CON LA FEDERACION
ESPANOLA DE ENFERMEDADES

RARAS (FEDER)

12 de enero 2017. Sede central de la
Federacion Espaiola de Enfermedades
Raras (FEDER), en la Calle Doctor
Castelo, 49, 1° planta (Madrid).

S.M. la Reina dofa Letizia asistia a la
reunién de trabajo, con la junta directiva
de la Federacién Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER), con el objetivo de conocer
los logros de la organizacién durante 2016 y
sus préximas lineas de actuacidon en materia
de investigacion, cohesién asociativa y
coordinacioén internacional. Este encuentro
se enmarca dentro de los que Su Majestad
celebra con caracter anual.

Le fueron presentados los logros,
los ejes trasversales en los que trabajan
conjuntamente un total de 334 asociaciones
de pacientes con enfermedades raras, y
las metas alcanzadas por la Federacién
en los ultimos cuatro afos, asi como las
acciones y proyectos a llevar a cabo, y de
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los principales hitos para 2017. FEDER y
su fundacién continuaran defendiendo la
coordinaciéon como férmula para impulsar
la investigacion en enfermedades poco
frecuentes.

Los temas fueron presentados por
Juan Carrién, presidente de FEDER, y por
Alba Ancochea, directora. A medida que la
reunion iba fluyendo, el resto de asistentes
a la misma fueron interviniendo.

Juan Carlos Gonzilez Coll, presidente
de ADEC y delegado de FEDER en la
Comunidad Valenciana, informé a S.M. la
Reina dofa Letizia sobre el IV Congreso
Educativo Internacional que se celebrara
bajo el lema “Construyendo redes,
consolidando proyectos, hacia una
sociedad inclusiva”, organizado por
FEDER y la Universidad CEU Cardenal
Herrera. Previsto para el 27 de abril 2017,
S.M. acept6 la invitacién con su asistencia.



Es de resaltar la cercania, confianza,
franqueza y familiaridad que S.M. la Reina
transmitia a los presentes durante toda la
reunién de trabajo. Aporté datos sobre
temas de investigacion en otros paises de
la C.E. con gran efusién y claridad.

Desde el 2009, Su Majestad la Reina
colabora activamente con FEDER,
prestando su apoyo a los afectados a
través de audiencias publicas y privadas y
su asistencia a actividades que fomentan el
conocimiento de la enfermedad y ponen
de relieve la importancia fundamental de
la investigacion.

ROSARIO CONEJERO

LA VIDA COMO UN
ENSAYO...

Las dificultades preparan a las personas comunas
para destinos extraordinarios. C.S. Lewis

Asi ha sido mi vida, desde que me diagnosticaron esclerodermia morfea y los médicos
me ponian mala cara cuando les decia que queria ser madre. El diagnéstico me ha servido
para crecerme como persona.

El cielo me bendijo con dos hijos preciosos. Uno rubio de ojos azules que tiene |1
afos, y otro moreno con 6 afios. A menudo tengo la sensacién que mi diagnéstico de
enfermedad rara, el periplo de consultas y el cambio que eso supuso en mi, en mi caracter
y forma de ver la vida, solo fue un ensayo. Mi hijo mayor dejé de hablar a los 2 afos.
Progresivamente su comportamiento cambio y a los 3 y medio nos dijeron: compatible
con Trastorno de Espectro Autista.

La esclerodermia afortunadamente me curtié como persona, y me ha ayudado de
forma muy significativa a pelear. No soy una barbie, soy una guerrera y peleo cada dia
con la incomprensién del trastorno que mi hijo padece. Soy feliz, porque decidi que ni mis
enfermedades raras, ni el trastorno de mi hijo Marcos me iba a condicionar, ni a robar los
momentos buenos que a menudo paso con mi familia.

En la medida de mis posibilidades, bailo, canto y me divierto. Nos vamos de viaje y
salimos a hacer senderismo como cuando nos conocimos mi marido y yo. Y os puedo
decir que a mis 43 afios he superado dificultades inimaginables para mi a los 20. Que soy
mejor persona, mas humana y sensible.

Salid del caparazén y disfrutad, pues estamos en esta vida. Besos.



LA ESCLERODERMIA

Il. ESCLEROSIS SISTEMICA Y
11l. SINDROMES AFINES
ESCLERODERMIFORMES

FRANCISCO JAVIER VAZQUEZ DOVAL
Doctor en Medicina y Cirugfa, especialista en Dermatologia Médico-Quirurgica y Venerologia.
Director de DERMACLINIC (Clinica Dermatoldgica Médico-Quirdrgica, Logrofio).

Esclerodermia significa etimolégicamente endurecimiento cutaneo. Aunque
este término solo hace referencia a un trastorno de la piel, durante mucho tiempo
se ha utilizado para designar un grupo heterogéneo de procesos en los que la
afectacion cutdnea puede acompafiarse o no de alteraciones en otros érganos.

El denominador comun a todas las enfermedades con esclerodermia es un
sustrato anatomopatoldgico similar, caracterizado por un acumulo de colédgeno.
Sin embargo, a pesar de esta caracteristica coincidente, la fibrosis solo representa
la manifestacién comudn del dafo tisular causado por etiologias posiblemente
diferentes.

Actualmente, las esclerodermias se clasifican seguin la extensién de la fibrosis
cutdanea en profundidad y superficie, la afectacion de visceras internas y los
mecanismos etiopatogénicos que intervienen en su desarrollo. Consideramos
tres tipos de procesos:

|. Esclerodermias localizadas o morfeas.

Il. Esclerosis sistémica (ES).

[ll. Sindromes afines esclerodermiformes.
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ESCLERODERMIA - Dr. F.J. VAZQUEZ DOVAL

|. ESCLERODERMIAS LOCALIZADAS O MORFEAS.

Las esclerodermias localizadas o morfeas son formas limitadas a la piel y a los
tejidos subyacentes. La afectacion cutanea es indistinguible histopatolégicamente
de la ES, pero estd ausente la esclerosis cutdnea proximal a articulaciones
metacarpofaldngicas, la esclerodactilia, el fenémeno de Raynaud y las
manifestaciones viscerales son mucho menos frecuentes.

En la ES hay un endurecimiento simétrico de la piel con cambios fibréticos
y degenerativos en la sinovial, las arterias digitales y determinados 6rganos
internos.

Finalmente existen un conjunto de sindromes afines esclerodermiformes
en los que se incluyen las seudoesclerodermias, esclerodermias ocupacionales
y esclerodermias yatrogénicas. En este grupo destacaremos tres entidades,
particularmente interesantes y que nos permiten reflexionar sobre algunos
aspectos de la etiopatogenia de los procesos fibréticos. Nos referimos al sindrome
del aceite de colza adulterado, sindrome mialgia-eosinofilia y enfermedad injerto
contra huésped.

1. ESCLEROSIS SISTEMICA (ES)
La ES es un proceso generalizado del tejido conjuntivo que afecta a la piel, la
sinovial y ciertos érganos internos, sobre todo el aparato digestivo, pulmén,
corazén y rifiones, con fibrosis y alteraciones de la microcirculacion. La afectacion
cutdnea es la clave del diagnéstico, pero la gravedad y pronéstico dependen de
la afectacion visceral.

La incidencia se sitla entre 4-12 pacientes, por afo y por millén de habitantes.
Predomina en las mujeres, y la edad media de comienzo son los 40 afios.

El comienzo suele ser bastante anodino. Con frecuencia durante afios la
paciente solo tiene crisis de Raynaud y progresivamente se le va endureciendo la
piel de los dedos de las manos.

Clasificacion

A pesar de que todos los autores han coincidido en basar los criterios de
clasificacién de la ES en los aspectos cutdneos de la misma, estos no han sido
coincidentes y la literatura nos ofrece clasificaciones muy diversas.

Hoy se puede aseverar que la clasificacién de la enfermedad segln la
localizacién, extension y modo de progresién de la esclerosis cutdnea en el primer
afio de evolucién de la enfermedad, proporciona informaciéon muy valiosa sobre
el posible curso y pronéstico de cada caso individual.

La ES limitada incluye la esclerodactilia (Tipo ), cuando la esclerosis se limita a
los dedos de las manos y de los pies, y la acroesclerosis (Tipo Il) que se extiende
desde las articulaciones metacarpo o metatarsofalangicas al codo o la rodilla.

La ES difusa (Tipo Ill) afecta a las dreas proximales al codo y la rodilla
extendiéndose al tronco. La esclerosis de la piel de la cara y cuello puede
presentarse tanto en la forma difusa como en las formas limitadas.

La ES sine esclerodermia es una forma de la enfermedad sin esclerosis
cutdnea asociada a cuyo diagndstico se llega por exclusién. Afecta a un 5% de los
pacientes



Etiopatogenia
Cualquier intento de explicacion de la patogenia de la ES debe explicar la activacion
inicial del sistema inmune que induciria el dafio vascular y la fibrosis.

La participacién de la inmunidad celular en la ES es dificil de valorar y
sus datos son contradictorios. Referente a la inmunidad humoral, existe una
hipergammaglobulinemia inespecifica, no obstante se han descubierto algunos
autoanticuerpos bastante especificos: anti-RNA polimerasa |, Ill, U3 RNP,
topoisomerasa |.

El primer eslabdén de la cadena de acontecimientos que se suceden en la
etiopatogenia de la ES es la interaccion entre los linfocitos circulantes y las
células endoteliales. Muy probablemente el mecanismo que dispara la activacién
linfocitaria sea la presentacion de un antigeno (;?) por parte de la célula endotelial
a los linfocitos T citotdxicos interaccionando via TCR-CMH |, tras lo cual se
produciria un dafio de la célula endotelial que permitiria el paso de activadores
fibroblasticos al intersticio y favoreceria la agregacién plaquetaria.

Posteriormente los linfocitos activados migrarian al espacio extravascular
merced a la interacciéon LFA-1/ICAMI. Esta ultima molécula esta inducida en las
células endoteliales por efecto de IL-1, IL-4 y TNF. Una vez en el intersticio los
linfocitos activados se unirian a los fibroblastos via LFA-1/ICAMI. La secreciéon
por parte de los linfocitos de TNF-alfa, IL-1, IFN-gamma induciria la expresion
de ICAM-1 en los fibroblastos y el TGF-B estimularia la sintesis de coldgeno por
los fibroblastos.

Pero en los estadios siguientes de la enfermedad los infiltrados inflamatorios
desaparecen. Por tanto para mantener la produccién de coldgeno es menester
que los fibroblastos sufran ciertas alteraciones metabdlicas que perpetuten la
fibrosis:

- Secrecién autocrina de PDGF (factor de crecimiento derivado de las
plaquetas).

-Activacién del c-myc (esta involucrado en los mecanismos de proliferacion celular
y colabora con el c-ras activando los fibroblastos).

-Reclutamiento de una subpoblacién de fibroblastos con mayor capacidad de
sintesis de coldgeno.

Otra posibilidad seria que los fibroblastos tuviesen una alteracién en
la expresion de receptores superficiales para los fragmentos terminales
del procoldgeno, con lo que se suprimiria el feed-back negativo de la sintesis
colagénica.

Respecto a las citocinas en la patogenia de la ES se han incriminado un elevado
numero que conforman una complejisima red autocrina o paracrina que pone en
comunicacién los diversos tipos celulares.

El PDGF detectado en las biopsias de ES tiene un potente efecto mitogénico
sobre los fibroblastos y al mismo tiempo estimula la sintesis de TGF-B (factor
de crecimiento transformante-B). Esta citocina (TGF-B) muestra una maxima
capacidad fibrogénica y efecto inmunosupersor. Ademas, el PDGF estimula la
expresion del encogen c-myc involucrado en el mecanismo de proliferacion celular,
y que colabora con el c-ras activando los fibroblastos. Las proteinas derivadas del
c-ras se localizan en areas vasculares de la piel de la ES asociadas a la expresiéon
de un inhibidor de la cisteina proteinasa (cistatina), con lo cual disminuyen las
colagenasas e incrementa la fibrosis.
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ESCLERODERMIA - Dr. F.J. VAZQUEZ DOVAL

Figura 2. En la fase indurativa existe una imposibilidad de pellizcar la piel.

Algunos factores genéticos pueden contribuir a la presencia de la enfermedad:
en la poblacion espafola el HLA-DRBI*1| confiere predisposicion al desarrollo
de la ES.

Clinica

Los signos mas frecuentes de presentacion son la pérdida de elasticidad cutdnea
(endurecimiento de la piel) y el fenémeno de Raynaud, siendo este ultimo la
manifestacion inicial en mas del 90% de los casos y su presencia durante la
evolucion ocurre en practicamente todos los pacientes. El fenémeno de Raynaud
se caracteriza por crisis de palidez (contraccién), cianosis (vasodilatacion) y
eritema (vasodilatacion), en dos o méas dedos de las manos, respetando el dedo
pulgar. La enfermedad de Raynaud no se asocia a otras patologias. El sindrome
de Raynaud es secundario.



Figura 3. Areas de blanqueamiento isquémico por la fibrosis digital.

Figura 4. Signo del cuello, ocasionado por la tirantez de la piel.

.& ' L
U \ 'y
Figura 5. En la fase de atrofia, la piel adquiere un brillo especial, aparecen alteraciones

pigmentarias y existe dificultad para levantar las extremidades superiores.
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Manifestaciones cutaneas
Se presentan en el 95% de los pacientes con ES y constituyen las primeras
manifestaciones de la enfermedad.

Pasa por tres fases: edema, fibrosis y atrofia.

Fase de edema

Se caracteriza por la aparicion de edema sin févea, bilateral y simétrico (puffy
hands). Las manos se afectan y los dedos adoptan un aspecto “en salchicha” (Figura
), también pueden afectarse los antebrazos, piernas y pies.

Fase de fibrosis (indurativa)

Se produce un endurecimiento cutaneo con pérdida de la elasticidad y adherencia
a las estructuras subcutdneas, de modo que la piel se hace imposible de pellizcar
(Figura 2). La facies se torna inexpresiva, pierde las arrugas, se hace inmévil y
disminuye la apertura bucal (microstomia).

A medida que se instaura la fibrosis se aprecia la desaparicion de los anejos
cutdneos y cese de la sudoracién. En las manos la piel es tan dura que resulta
dificil movilizar los dedos por la fibrosis (Figura 3). La tirantez puede ocasionar
el “signo del cuello” (Figura 4).

Fase de atrofia
Es la consecuencia de la esclerosis y edema cutaneos de larga evolucién. La piel
adquiere un brillo especial debido a la atrofia (Figura 5).

Durante esta fase se ponen de manifiesto la presencia de alteraciones de
la pigmentacion, calcificacién de los tejidos blandos (Figura 6) periartriculares,
telangiectasisas faciales (Figura 7), asi como disminucién y dilatacion de las asas
capilares de pliegues ungueales (Figura 8) y pliegues radiales peribucales (Figura
9). La piel que recubre las eminencias éseas es vulnerable a los traumatismos y
se ulcera con facilidad.

Los fendmenos de isquemia originan cicatrices puntiformes en los pulpejos
de los dedos (en mordedura de rata) (Figura 10), reabsorcién de las falanges
distales, atrofia de los pulpejos y uias incurvadas. En ocasiones el fenémeno
de Raynaud es tan intenso que se producen graves necrosis en los dedos de las
manos (Figura I1).

Sindrome de CREST

Es una entidad englobada dentro de la ES limitada. Se caracteriza por calcicosis,
fendmeno de Raynaud, alteraciones esofagicas, esclerodactilia y telangiectasias.
Cuando se asocia a cirrosis biliar primaria se denomina sindrome de Reynolds.

Manifestaciones musculo-esqueléticas
Al principio de la enfermedad suele haber rigidez articular matutina de las pequefias
articulaciones de las manos, y dolor. A medida que la ES evoluciona se producen
las caracteristicas deformidades en flexiéon de los dedos con limitacién de la
movilidad articular (Figura 12).

La acrosteolisis consiste en la reabsorcion parcial de las falanges distales de los
dedos de las manos. También pueden aparecer pequefias erosiones o ulceraciones
en la piel que recubre las prominencias 6seas (Figura 13).

ESCLERODERMIA - Dr. F.J. VAZQUEZ DOVAL



Figura 6. Calcificacion en el pulpejo. Figura 7. Telangiectasias faciales.

Figura 8. Telangiectasias dilatadas en Figura 9. Pliegues radiales peribucales.
capilaroscopia.

Figura 10. Cicatrices en mordedura de Figura Il. Importantes zonas de necrosis por
raton. fenomeno de Raynaud.
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Se presentan calcificaciones en zonas periarticulares de las manos y region
olecraneana.

El sindrome de Thibierge-Weissenbach describe calcificaciones extensas en
la esclerodermia.

La miopatia es similar a la de la polimiositis, aunque sin llegar a ser clinicamente
relevante.

Manifestaciones digestivas

Es la manifestacion visceral mas frecuente tras la cutdnea. Cualquier zona del tubo
digestivo puede estar alterada, pero la mayor parte de sintomatologia es debida
a la afectacion del eséfago. En un 80% de los pacientes se objetivan alteraciones
en la manometria esofagica. Sin embargo, solo la mitad de los casos manifiesta
sintomas: disfagia para solidos, pirosis, dolor retroesternal, plenitud posprandial.
La ausencia de peristaltismo en el tercio inferior del eséfago y la disminucién de la
presion en el esfinter esofdgico inferior son especificos de la ES, pudiendo acabar
produciendo un eséfago de Barret en el 10-40 % de los pacientes.

También se afecta el intestino delgado, que presenta atonia, la cual causa
nauseas, vomitos, dolor, distensién abdominal e incluso obstruccién intestinal.
El sobrecrecimiento bacteriano puede dar lugar a la aparicion de malabsorcion
(grasas, vitaminas liposolubles -A, D, E, K-, vitamina B2 y acido félico).

La sintomatologia por lesidn del colon es escasa: variacién en el volumen de
las heces y estrefiimiento.

Afectacion pulmonar
La afectacién pulmonar es una de las manifestaciones mas frecuentes de la ES. En la
actualidad ha desbancado a la afectacién renal como primera causa de muerte.
Enfermedad pulmonar intersticial difusa (EPID): aparece con
mayor frecuencia en la ES difusa. Es habitual la presencia de disnea, tos seca,
crepitantes secos de predominio basal e imagen radiolégica con patrén reticular
o reticulonodular bilateral en los dos tercios inferiores de los pulmones
Hipertension arterial pulmonar (HAP): con mayor frecuencia se presenta
asociada a ES limitada, aunque también pude asociarse a EPID. Esta es la razén
por la cual debe de realizarse un ecocardiograma anual a todos los pacientes con
ES.
Mientras que no se ha encontrado tratamiento curativo para la EPID, el arsenal
terapéutico para la HAP es amplio y eficaz.

Afectacion cardiaca
Estudios sonograficos, gammagraficos y de resonancia magnética han demostrado
que un 75% de los pacientes con ES difusa tienen alteraciones en la funcién
cardiaca y perfusion.

La afectacion del miocardio se caracteriza por fibrosis miocardica y
degeneracion miofibrilar.

Las manifestaciones clinicas mas frecuentes son: disnea, edemas, dolor toricico,
arritmias y trastornos de la conduccioén.

También puede haber miocardiopatia congestiva (10% de los pacientes
particularmente en la forma difusa), alteraciones de la conduccién y pericarditis
(30-70% de las necropsias).
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Figura 12. Contracturas de los dedos de las manos.

Figura 13. Pequefas Ulceras cutdneas sobre prominencias éseas.

Renal

La crisis renal esclerodérmica era, hasta la introduccién de los farmacos inhibidores
de la enzima conversora de angiotensina, la primera causa de fallecimiento por
esta enfermedad, asociandose sobre todo a la forma difusa.

Se manifiesta por proteinuria y sedimento patolégico, o bien puede desarrollarse
una grave crisis renal caracterizada por insuficiencia renal rapidamente progresiva
e hipertension arterial maligna.

En la mayoria de los pacientes la hipertension arterial es moderada y solo un
tercio llegan a desarrollar una crisis renal.

Es muy importante tener en cuenta a la hora de establecer el tratamiento,
que las dosis altas de glucocorticoides pueden favorecer el desarrollo de crisis
renal, asi como la presencia de anti-ARN polimerasa lll (forma difusa), raza negra
y embarazo.
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Laboratorio
Los anticuerpos antinucleares (ANA) positivos son el dato inmunolégico
mds importante de la enfermedad (95% de los pacientes). El patrén de
inmunofluorescencia mas comun es el moteado.

Los anticuerpos anti-nucleolares son bastantes especificos de la ES difusa.

Los anticuerpos anti-centrémero suelen aparecer en las formas limitadas y
en sindrome de CREST.

Los anticuerpos anti-Scl-70 reactivos frente al antigeno DNA-topoisomerasa
| se detectan en el 20-25% de los casos, la mayoria de los cuales pertenecen a
la forma difusa.

Los anti-RNA polimerasa lll se asocian con crisis renal esclerodérmica.

Los anticuerpos anti-fibrilarina U3-RNP (ribonucleoproteina) aparecen en
pacientes con afectacion pulmonar intersticial y vascular.

Ademas los pacientes con ES pueden presentar alteraciones analiticas no
especificas como: elevacién de la VSG, anemia, factor reumatoide (25% de los
pacientes) e hipergammglobulinemia.

Histopatologia
Cutanea
Es indistinguible de la histopatologia de la morfea (esclerodermia localizada).
Tipicamente hay un importante depésito de coldgeno | y Il en dermis junto
con glucosaminoglicanos y fibronectina. La epidermis se encuentra atrofiada y los
anejos desaparecen.
Los infiltrados inflamatorios son perivasculares e intersticiales sobre todo de
linfocitios T.
Los cambios vasculares son intensos: hiperplasia de la capa intima, fibrosis de
la capa adventicia e infiltrados de células mononucleadas.

Tejido sinovial
Infiltrado perivascular con fibrosis alrededor de las células sinoviales.

Tubo digestivo
En el esofago distal la capa muscular se atrofia y se reemplaza por tejido fibroso;
en la mucosa hay signos de esofagitis por reflujo.

En el colon son frecuentemente visibles los diverticulos de boca ancha por
adelgazamiento de la capa muscular.

Pulmonar
Se aprecia fibrosis difusa intersticial, alveolar y peribronquial con un grado variable
de infiltrado inflamatorio.

La afectacion vascular muestra engrosamiento de la capa intima, hipertrofia
de la muscular y fragmentacion de la capa elastica

Cardiaca
En un alto porcentaje de las autopsias practicadas revelan fibrosis miocardica.
Las arterias coronarias son normales, pero se observan alteraciones en los
pequefios vasos intramurales.
Un tercio de los pacientes tienen fibrosis miocardica en banda.
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Diagnéstico
Se basa en los criterios emitidos por el American College of Rheumatology (ACR)
en|980.

Criterio mayor: esclerosis cutdnea proximal a las articulaciones
metatarsofalangicas de los pies y/o metacarpofaldngicas de las manos
(acroesclerosis).

Criterios menores: esclerodactilia, cicatrices en los pulpejos o pérdidas
de sustancias y fibrosis pulmonar bibasal. Para ES definida se requiere el criterio
mayor o la combinacién de los dos menores.

Uno de los principales inconvenientes de estos criterios es que no son
demasiado utiles en las fases iniciales de la enfermedad ni en la forma limitada,
por lo que se crearon y aprobaron en 2013 los nuevos criterios ACR/EULAR
American College of Rheumatology /European League Against Rheumtism, en los

que se requiere una puntuacién igual o mayor a 9 para el diagnéstico de ES.

Criterios diagnoésticos de la esclerosis sistémica —ES— (ACR-EULAR 2013)

ftem Subitem Puntuacion
Engosamiento de la piel proximal a 9
articulaciones MCF de las manos (criterio
suficiente)
Engrosamiento de la piel de los dedos (escoger | Puffy fingers 2
el subitem con mayor puntuacion)
Esclerodactilia de los dedos 4
(distal a las MCF pero proximal
a las IFP)
Lesiones en pulpejos de los dedos (escoger el Ulceras en pulpejos 2
subitem con mayor puntuacion) Cicatrices en pulpejos 3
Telangiectasias 2
Capilaroscopia patolégica 2
EPID/HAP (méxima puntuacion 2) Enfermedad pulmonar 2
intersticial difusa
Hipertension arterial pulmonar 2
Fenémeno de Raynaud 3

Anticuerpos especificos de ES (AAT1, AACy | AAC 3
ARN pol) (maxima puntuacion 3)
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AAC: anticuerpos anticentrémero; AAT: anticuerpos antitopoisomerasa; ACR:
American College of Rheumatology; EPID: enfermedad pulmonar intersticial
difusa; EULAR: European League AgainstRheumatism; HAP: hipertension
arterial pulmonar; IFP: interfalangicas proximales; MCF: metacarpofaldngicas.
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Diagnostico diferencial

Sin duda alguna cuando la ES se presenta con todo su cortejo clinico y sintomatico
es una enfermedad de diagndstico facil. Sin embargo, en ocasiones ciertas
enfermedades dermatolégicas pueden provocar dudas diagnésticas. Seguidamente
enumero alguna de estas.

Escleredema de Buschke: surge tras una infeccion respiratoria previa y
se caracteriza endurecimiento cutaneo debido al acimulo de mucopolisacaridos
acidos.

Liquen escleroatroéfico: afectacidn genital e histologia caracteristica.

Escleromixedema: dreas papulosas (liquenoides) diseminadas, por depésitos
de mucina acompafada de gammapatia monoclonal.

Porfiria cutanea tarda: fragilidad cutanea, hipertricosis malar y lesiones
ampollosas.

También es necesario hacer el diagnéstico diferencial con la morfea
generalizada.

Pronéstico

La ES suele presentar un curso prolongado en el tiempo. Es peor en la ES difusa
ya que con mayor frecuencia hay afectacién viseceral: pulmén, rifidn o corazon.
En algunos casos se produce una evolucién rapida, con deterioro organico grave
y fallecimiento.

Tratamiento

Se han utilizado multiples tratamientos para la ES, sin embargo hasta el momento
no se ha encontrado ningln firmaco realmente efectivo que cure la enfermedad.
No obstante la sintomatologia se puede atenuar incidiendo sobre las diferentes
vias etiopatogénicas. En este sentido consideramos los firmacos vasoactivos,
farmacos antifibroticos, farmacos antiinflamatorios, inmunosupresores e
inmunomoduladores.

Farmacos vasoactivos
En el fendmeno de Raynaud, ademas de la proteccién frente al frio, abandonar
héabito tabiquico y evitar vasoconstrictores; como farmacos deben usarse los
bloqueantes de los canales del calcio: diltiazen 180 mg/dia y nifedipino 20-30 mg/
dia que reducen las crisis de Raynaud y favorecen la cicatrizacién de las dlceras
digitales.

Cuando hay Ulceras necréticas se emplean prostaciclina, alprostadil.

Bosentan a dosis de 125 mg/12 h p.o. es eficaz en el tratamiento de las Ulceras
digitales

Complementariamente se dan sustancias que inhiben la agregacion y liberacion
de factores plaquetarios: dcido acetilsalicilico.

Farmacos antifibréticos

El eslabédn final en la patogenia de la ES consiste en un depdsito de coldgeno.
D-penicilamina es probablemente el farmaco antifibrético mas atil.

Administrada durante periodos largos de tiempo disminuye la induracién cutanea.

Su mecanismo de accion se basa en el establecimiento de enlaces quimicos con

la lisina e hidroxilisina. Se inicia con una dosis de 250 mg/dia y se incrementan en

250 mg cada 8 semanas.



Efectos adversos:

- Sintomas gastrointestinales y ulceras mucosas

- Leucopenia, trombocitopenia, proteinuria

- Lesiones derivadas de la interferencia de la sintesis de fibras de colageno
y eldsticas: arrugas (cutis laxa), purpura, ampollas subepidérmicas, elastosis
perforante serpiginosa.

- Mecanismo autoinmune: pénfigo, penfigoide, lupus eritematoso,
dermatomiositis.

- Reacciones por hipersensibilidad aguda (15% de los pacientes): fiebre, prurito,
eosinofilia.

- Otros: liquen plano, hipertricosis, dermatitis psoriasiforme.

Colchicina. Inhibe la sintesis de coldgeno por disrupcién de los microtubulos
que estan implicados en la eliminacién del coldgeno al medio extracelular desde
los fibroblastos. Dosis: | mg/dia. Efectos secundarios: diarreas, aplasia medular,
alopecia. Contraindicado en el embarazo.

Farmacos antiinflamatorios, inmunosupresores e
inmunomoduladores

Los glucocorticoides son especialmente Utiles en aquellos casos en los que hay
miositis, serositis, artritis. Se consigue una buena respuesta sintomatica, pero no
parece que la esclerosis de la piel y de otros 6rganos se vea influenciada.

Se han usado como inmunosupresores: azatioprina y ciclosporina A. Los riesgos
de la ciclosporina A incrementan con la edad y la administracién a largo plazo,
sobre todo si existe HTA o incrementa la creatinina sérica. También es posible el
desarrollo de una crisis renal esclerodermica por ciclosporina A.

La plasmaféresis se usa para eliminar inmunocomplejos circulantes y péptidos
vasoactivos. Sin embargo no se ha podido comprobar su eficacia.

La fotoquimioterapia extracorpérea y la combinacién de interferén
gamma con relaxina han abierto nuevas perspectivas en el tratamiento de las
esclerodermias.

Micofenolato sédico o de mofetilo se indica como tratamiento de la ES difusa
de menos de tres afios de evolucion. Puede asociarse con glucorticoides a dosis
de |5 mg/ dia, ya que dosis mayores pueden causar crisis renal.

Para las manifestaciones digestivas, estan indicados los inhibidores de la
bomba de protones en caso de reflujo gastro-esofagico; antibioticoterapia
para el sobrecrecimiento bacteriano intestinal. Para las alteraciones esofagicas
recomendamos también medidas posturales y alimentarias.

Las manifestaciones pulmonares se tratan con la administracién de pulsos de
ciclofosfamida; sin embargo, el autotrasplante con progenitores hematopoyéticos
puede ser mas eficaz que la ciclofosfamida para la neumopatia intersticial. En
pacientes con hipertension arterial pulmonar: nifedipino, bosentan y ambrisentan
(antagonistas de los receptores de endotelina), sildenafilo y prostaciclinas.

I1l. SINDROMES AFINES ESCLERODERMIFORMES

I. Seudoesclerodermias

El término de seudoesclerodermia se utiliza para describir un grupo de procesos
caracterizados por cambios fibréticos esclerodermiformes en la piel de pacientes
con enfermedades no reumaticas.
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Los mds importantes son:

- Porfiria cutdnea tarda en la que hay una disminucién del enzima urogén
decarboxilasa.

- Fenilcetonuria por déficit de fenilalanina hidroxilasa.

- Sindrome de Werner: sindrome de envejecimiento cutdneo prematuro.

- Sindrome carcinoide: incrementan los péptidos vasoactivos, hay crisis de
flushing, eritema y esclerodermia.

- Escleredema de Buschke. Se caracteriza por induracion cutdnea de comienzo
subito, disposicion simétrica en la zona posterior y lateral del cuello, extendiéndose
a los hombros, brazos ( respetando las manos) y a la cara. Un 50% de los pacientes
son diabéticos, pudiendo existir una infeccién virica o bacteriana desencadenante.
La enfermedad suele resolverse en 3-5 afos si no hay diabetes.

2. Esclerodermias ocupacionales
Constituyen un grupo de particular interés en los que determinados productos
quimicos estan implicados en el desarrollo de cuadros esclerodermiformes.

- Enfermedades por cloruro de polivinilo, especialmente cuando se manipula
en la fase industrial de polimerizacién. La clinica se caracteriza por acrosteolisis
de las falanges distales, Raynaud y endurecimiento cutaneo (de cara y manos).

- Lesiones por percloroetileno, tricloroetileno.

- Pesticidas.

- Resinas epoxi.

- Silicosis: en los mineros expuestos al silice, la ES es 25 veces mas frecuente. La
asociacion de esclerodermia y silicosis se reconoce como sindrome Erasmus

Sindrome toéxico epidémico

La ingestién de aceite de colza desnaturalizado con anilina provocé en ciertas
regiones de Espafia durante el afio 1981 una enfermedad multisistémica que afecté
a 18.000 personas.

El hallazgo histopatolégico mas notable fue una vasculitis diseminada no
necrotizante que afectaba practicamente a todos los érganos. Este sindrome
consta de dos periodos netamente definidos. La fase precoz, que duraba tres
meses, simulaba una neumonia atipica (fiebre, tos, disnea, patrén intersticial
pulmonar), sintomas gastrointestinales, neurolégicos (mialgias) y exantema
cutdneo. Habia eosinofilia en todos los casos. Tres o cuatro mese después
los enfermos desarrollaban una erupcién transitoria constituida por papulas
amarillentas distribuidas por toda la superficie corporal. Pasados cinco o seis
meses sobre todo las mujeres desarrollaron una neuromiopatia y una morfea
localizada o generalizada, o bien un trastorno parecido a la ES, con disfagia y en
ocasiones neuropatia.

3. Esclerodermias yatrogénicas
Comentaremos el sindrome mialgia-eosinofilia y la enfermedad injerto contra
huésped.

Otras esclerodermias yatrogénicas incluyen: tratamientos con bleomicina,
carbidopa, pentazocina, vitamina K y los implantes de silicona. Hace unos afios se
describié un tipo de fibrosis sistémica que afectaba a pacientes con insuficiencia
renal y que se relacionaba con la administracion de gadolinio, una sustancia
empleada como contraste en la resonancia magnética.

ESCLERODERMIA - Dr. F.J. VAZQUEZ DOVAL
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Sindrome mialgia-eosinofilia

Afecto a los EEUU en 1989. El departamento de sanidad del CDC dio a
conocer 360 enfermos con el sindrome mialgia-eosinofilia y estudié su posible
asociacion con productos que contuvieran L-triptéfano.

El diagndstico de este proceso debe realizarse basandose en tres datos:
eosinofilia >1000/mm3, mialgia generalizada incapacitante y ausencia de
infeccion o neoplasia.

Gracias a las investigaciones del CDC se pudo averiguar que este nuevo
sindrome se debia al consumo de L-triptéfano, fabricado en Japén y utilizado
para la depresién (el dafo era producido por la 3-anilino-alanina).

El cuadro clinico comienza bruscamente con mialgias intensas, debilidad,
fiebre y exantema cutaneo. Posteriormente se desarrollan alteraciones
cutdneas o subcutdneas esclerodermiformes tardias, cuyo tejido diana es la
fascia muscular. No hay fenémeno de Raynaud ni esclerodactilia. Se acompana
de eosinofilia periférica. Los sintomas no siempre remiten tras cesar la ingesta
del L-triptéfano.

Enfermedad injerto contra huésped

La enfermedad injerto contra huésped (EICH) se define como el conjunto de
manifestaciones clinico-patolégicas que son consecuencia de la reaccién del
injerto contra el huésped. A su vez, esta reaccién esta causada por la respuesta
de células inmunocompetentes de un tejido trasplantado contra un huésped
inmunodeprimido, y de alguna forma histocompatible.

Para su desarrollo se requieren las siguientes condiciones: diferencias
de histocompatibilidad entre el injerto y el receptor, presencia de células
inmunocompetentes en el injerto capaces de reconocer antigenos de
histocompatibilidad extrafios y dar lugar a una reaccién inmunoldgica, y la
incapacidad del huésped para rechazar el injerto.

La forma mdas comun es la EICH en pacientes que reciben trasplante de
médula ésea alogénica (se usa en el tratamiento de hemopatias malignas).

Manifestaciones cutaneas

En la fase aguda: exantema morbiliforme o escarlatiniforme. Histolégicamente
se detecta un infiltrado linfocitico en dermis papilar, vacuolizacién de la
capa basal, migracién de linfocitos a la epidermis con edema y espongiosis,
queratinocitos degenerados y satelitosis.

En la fase crénica, que puede aparecer meses o afios después del trasplante,
se afectan la piel y el higado. Su etiopatogenia es mal conocida. Los cambios
esclerodermiformes quizas sean debidos a los efectos de las linfoquinas sobre
la sintesis de colageno. Histolégicamente se aprecia atrofia epidérmica con
hiperqueratosis, engrosamiento de la membrana basal, tejido conjuntivo
condensado en dermis y atrofia de anejos.

Podemos concluir que los pacientes con EICH en la fase crénica desarrollan
un cuadro esclerodermiforme. Las alteraciones inmunoldgicas son el nexo de
unién con otras formas de esclerodermia, lo que enfatiza la importancia de los
mecanismos inmunoldgicos en el desarrollo de los fenédmenos de esclerosis.
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CONCLUSION

A lo largo de los dos capitulos escritos en la revista Paso a paso hemos
estudiado las esclerodermias subdividiéndolas en esclerodermias localizadas
o morfeas, esclerosis sistémica y sindromes afines esclerodermiformes. Todas
ellas se caracterizan por tener un cuadro cutdneo similar, con endurecimiento
de la piel, pero se diferencian por los mecanismos etiopatogénicos que lo
ocasionan, intensidad de la afectacién visceral y grado de esclerosis tanto
en profundidad como en superficie. La aparicion en los ultimos afios de
enfermedades como el sindrome mialgia eosinofilia, sindrome téxico epidémico,
y la enfermedad injerto contra huésped ha permitido conocer mejor el origen
de los procesos fibroticos.
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LA ASOCIACION DE
ESCLERODERMIA CASTELLON

CELEBRA EL DIiA MUNDIAL DE LA ESCLERODERMIA
EN CASTELLON Y VALENCIA

Mesa informativa en la Plaza Mayor de Castellon

“..El dia 29 de junio pretende ser un dia para reconocer el valor de aquellas personas
que viven con la esclerodermia...”

La Plaza Mayor de Castellén (27-6-17) fue el escenario escogido para
conmemorar el Dia Mundial de la Esclerodermia. Se instalé una mesa
informativa para adoctrinar sobre esta delicada enfermedad.

Dicha campaia cuenta con el apoyo del Ayuntamiento de Castellén y de la
Diputacién Provincial, que se suman a esta lucha por ayudar tanto a los enfermos
como a las familias. Se trata de un problema grave que genera un especial
desamparo en quienes sufren esta enfermedad ya que, al estar catalogada como
rara, sufren tanto durante el tratamiento como en el periodo que pasa hasta que
finalmente se puede diagnosticar.

Juan Carlos Gonzalez Coll, presidente de ADEC, ha destacado la importancia
de “sensibilizar a todos los castellonenses sobre una enfermedad rara, que afecta
especialmente a las mujeres de entre 30 y 50 afos”. “Es fundamental la ayuda de
todos, para desarrollar programas que permitan concienciar a la sociedad y apoyar
a los enfermos y sus familias para que se sientan mas arropados”.
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Mesa informativa en la Plaza del Ayuntamiento de Valencia (29-6-17)

El dia de la concienciaciéon de la esclerodermia fue creado para transmitir a todo el
mundo, incluyendo la comunidad médica, lo que significa padecer esta enfermedad
discapacitante. El dia 29 de junio pretende ser un dia para reconocer el valor de
aquellas personas que viven con la esclerodermia, y reclama la igualdad de tratamientos
y cuidados para estos enfermos. Asi, se pretende una mejor identificacion, tratamiento
y evolucién conjunta entre el paciente y la enfermedad, y una mayor sensibilidad y
concienciacién publica.

iQUE ES LA ESCLERODERMIA?

Es una enfermedad que afecta esencialmente a la piel, pero también en su forma
generalizada o sistémica, a los 6rganos internos (pulmones, corazon, rifiones, eséfago,
vasos sanguineos, articulaciones, etc). Los tejidos de los érganos implicados se vuelven
duros y fibrosos impidiendo que funcionen de forma eficaz, pudiendo poner en juego
el pronéstico funcional y vital del enfermo.

El término de “esclerodermia” describe por si mismo el principal signo o sintoma
de la enfermedad. Del griego “skleros” duro y “derma” piel, significa por lo tanto
“endurecimiento de la piel”. Esta considerada una “Enfermedad Rara” se basa en el
criterio de prevalencia de 5 afectados por cada 10.000 personas.

Las causas son debidas a una acumulacién de coldgeno producido en exceso
por algunas células del organismo. Normalmente el sistema inmune del cuerpo
produce unas sefales quimicas en la sangre, llamadas citokinas, que coordinan la
defensa del cuerpo contra bacterias, virus y organismos extrafos. En los pacientes
con esclerodermia el funcionamiento del sistema inmunolégico estd alterado, de
forma que reacciona no contra invasores extrafos, sino contra los tejidos sanos
del propio cuerpo, produciendo citokinas que estimulan la sopreproduccion de
colageno, especialmente en la piel y los pulmones. Estas citokinas también inducen
un crecimiento de la capa interna de las arterias y una mayor reactividad al frio o
al estrés, produciendo espasmos con palidez en los dedos y estrechamientos en las
arterias cuya consecuencia final son Ulceras y contracturas articulares. Los sintomas
aparecen entre la tercera y la quinta década, y las mujeres se ven afectadas nueve
veces mas que los hombres.

DIA MUNDIAL DE LA ESCLERODERMIA - ADEC
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Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud (CISNS) aprobo
2| de junio la creacion de un grupo de trabajo para abordar enfermedades
aras (ER) de alto impacto sanitario y econémico, una prioridad motivada

por la Federacion Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER). El CISNS esta
definido como el 6rgano basico de cohesion del Sistema Nacional de Salud y

como organo de decision dentro del mismo, estableciendo los mecanismos

para la busqueda de consenso entre las partes implicadas en cada decision,

concretamente entre el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad

(MSSSI) y las Comunidades Auténomas.

EL PAPEL DE LAS ENFERMEDADES
RARAS EN EL SISTEMA NACIONAL

DE SALUD

El orden del dia aglutinaba mas de 30 aspectos a tratar. Entre ellos, las ER ocuparon un papel
significativo. Un ejemplo de es “el hecho de enfrentar el reto que supone para el sistema sanitario
el abordaje de las enfermedades ultra-raras y de medicamentos con un elevado impacto econémico y
sanitario”, valora Alba Ancochea, Directora de FEDER y su Fundacion.

A través del grupo de trabajo aprobado,
el MSSSI explica como principal objetivo
establecer un modelo de abordaje global de
todos estos farmacos que permita realizar
estudios terapéuticos sobre los resultados en
salud. A este respecto, afiade Ancochea que
“desde FEDER abogamos por incluir en el mismo
la perspectiva de los pacientes como expertos por
necesidad ante la situacion de convivir con una ER
y como interés legitimo que ha de protegerse”.

Puesta en marcha del Plan Piloto para
mejorar el diagnéstico

El CISNS ha aprobado la dotacién de 800.000
euros para poner en marcha el Plan Piloto
para la mejora del diagndstico genético en
enfermedades raras. Se trata de una medida
que el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales
e Igualdad habia anunciado en 2015 en el marco
del VIII Congreso Nacional de ER y en un afo
en el que FEDER situd el acceso a diagnéstico
como una prioridad de la mano de su campafia
“Hay un gesto que lo cambia todo”.

La noticia se produce “después de que, este
mismo ano, Dolors Monserrat, actual Ministra de
Sanidad, se comprometiera a retomarlo tras la
reunién que mantuvimos en el mes de febrero”,
explica Juan Carrién, Presidente de FEDER
y su Fundacién. Asimismo, ha recordado
que “entendemos que el proceso de acceso a
diagnéstico es un fendmeno complejo que exige
una intervencion global”.

Precisamente por eso, ha subrayado la
importancia de “que el Consejo Interterritorial
haya aprobado el Manual de Procedimiento del
Registro Estatal de Enfermedades Raras”, otro
de los puntos del orden del dia ratificados.
FEDER, que estd presente en el grupo de
trabajo que desarrolla dicha herramienta,
apuesta desde aqui “por hacer del Registro una
herramienta que esté al servicio de los pacientes
y de la investigacién”, subraya Carriéon. A este
respecto, destaca ademas la aprobacién de un
millén de euros para estrategias autonémicas
en enfermedades raras.




Los CSUR, el camino hacia una
intervencion global

En esta intervencién global que precisa
el acceso a diagnostico, FEDER ha venido
destacando a lo largo de su historia la necesidad
de desarrollar una estructura asistencial que
potencie la coordinacién entre Atencién
Primaria, Hospitalaria y Centros, Servicios y
Unidades de Referencia (CSUR). De hecho,
en este Ultimo campo, el CISNS ha aprobado
la designacién de 28 nuevos CSUR para I3
patologias. Una noticia que se produce el
mismo dia en que FEDER mantiene una reunién
con la Direcciéon General de Cartera Basica de
Servicios del Sistema Nacional de Salud (SNS)
y Farmacia y en la que serd precisamente este
uno de los puntos del dia. Coincide ademas
con el afo en que se anuncia la participacion de
Espana en 17 de las 24 primeras Redes Europeas
de Referencia (ERN), en la que nuestro pais
solo puede participar a través de los CSUR.
Este mecanismo propuesto por la Unién
Europea (UE), tiene como objetivo crear redes
entre centros europeos para dar respuesta a
aquellos pacientes con enfermedades que,
como las poco frecuentes, requieren una alta
concentraciéon de recursos y conocimientos
especializados para su abordaje.

n

Se refuerza la recuperacion del Fondo
de Cohesion Sanitaria

Otro de los aspectos aprobados en el CISNS
que atiende de forma directa a las demandas
de FEDER es |la ampliacién en la dotacién
del Fondo de Cohesion Sanitaria a 22,8
millones, que seran aportados por la industria
farmacéutica. Un afio después de que dicho
fondo desapareciera de las arcas publicas y
tras una activa campafa de movilizacién social
por parte de FEDER, la Ley de Presupuestos
Generales del Estado presenta para este afio la
recuperacioén del Fondo de Cohesién con una
partida de 3,76 millones de euros.

Tras la recuperacién de estos fondos,
si bien FEDER aplaudié la consideracién de
incorporarlos de nuevo, recordé que “3,76
millones de euros son insuficientes a comparacion
de la dotacién inicial del fondo, que fue de 150,
en palabras de Carrién. Por dltimo, concluye
Carrion que “desde FEDER creemos que el
protagonismo de las ER en el dltimo Consejo
Interterritorial es fiel reflejo del trabajo que estamos
impulsando junto a un movimiento asociativo cada
vez mds consolidado y comprometido, que dedica
sus esfuerzos a las personas y que ha conseguido
posicionarse como un interlocutor valido ante la
administracion nacional y autonémica’.



LA
ESCLERODERMIA
Y RECURSOS A
LOS QUE SE TIENE

DERECHO PORLEY

IMA MESTRE GUARDIOLA.
Trabajadora Social ADEC
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La esclerodermia es una enfermedad
autoinmune que endurece la piel y los
oérganos en distintos grados. No se conoce
la causa, es crénica y el tratamiento consiste en
paliar la sintomatologia y prevenir un posible
agravamiento. Los sintomas mas caracteristicos
son el cansancio y la debilidad, dolor articular
y muscular, hinchazén de manos, etc

Unos de los aspectos que presentan
dificultades para la persona que vive con
esclerodermia son el emocional y el social. En
lo emocional hay un proceso de asimilaciéon
y comprensién que poco a poco facilita la
aceptacioén y la introduccién de habitos de
cuidados especificos. En el aspecto social la
persona se encuentra con la necesidad de
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que el entorno social y laboral entienda lo
que significa vivir con esclerodermia. Estas
pueden ser algunas indicaciones que propicien
el entendimiento de la situacion:

-Hay momentos en que la persona no se ve
con fuerza para realizar alguna actividad. Una
manera de facilitar que el entorno comprenda
qué sucede es explicar lo que ocurre, no solo
dar un listado de efectos.

-La familia debe ser tan experta como la
persona que vive con esclerodermia y asumir
su dia a dia. La medicacion, la lista de cosas
que no puede hacer, la necesidad de estar en
un ambiente cdlido, el tiempo necesario para
hacer cualquier cosa, etc. Este conocimiento
les ayudara a entender y les implicara en los
cuidados que necesita la persona afectada.

-En el ambito laboral, una persona con
esclerodermia puede tener dificultades para
poder trabajar una jornada completa. Es
positivo intentar seguir trabajando, pero de
forma adaptada a las nuevas necesidades.
Hacer entender en el trabajo es importante
para conseguir las condiciones basicas
para desempefiar las tareas laborales. Si la
sintomatologia lo permite, es importante
continuar trabajando, no solo por un motivo
econdémico, sino también emocional.

-La burocracia. En una situacién en la
que la sintomatologia no permita realizar un
trabajo remunerado y/o se tengan dificultades
para realizar las actividades de la vida diaria,
se pueden iniciar los tramites para solicitar
el certificado de discapacidad, la incapacidad
laboral y/o la valoracién de la dependencia.

Certificado de Discapacidad.
Valoracion del grado de discapacidad

El certificado de discapacidad es el
reconocimiento administrativo de la
discapacidad, su propdsito es compensar
las desventajas sociales que la discapacidad
implica, proporcionando acceso a derechos
y prestaciones de distinto tipo, con vistas a
equiparar oportunidades. La competencia
de valoracién de grado de discapacidad esta
transferida a las Comunidades Auténomas y la



acreditacion del grado de discapacidad tendrd
validez en todo el territorio nacional.

Presentada la solicitud y la documentacién
necesaria, transcurridos varios meses, les
citaran para ser reconocido por un Equipo
Técnico de Valoracién y Orientacion. Una
vez pasado el reconocimiento, le enviaran
por correo un certificado con el porcentaje
de minusvalia, diagnostico y caracter de la
calificacién. Para que legalmente sea conocida
una persona como discapacitada, debe tener
un porcentaje de minusvalia igual o superior
al 33%.

Algunos de los beneficios y ayudas que
pueden obtener las personas con el Certificado
de Minusvalia: exenciones o reducciones
de impuestos, prestaciéon no contributiva (a
partir del 65% de discapacidad), tarjeta de
aparcamiento, etc.

Incapacidad laboral
En el caso que la sintomatologia no permita
desarrollar un trabajo remunerado, se tiene
derecho a solicitar una valoracién del equipo
técnico del INSS (Instituto Nacional de
Seguridad Social) en la que el Tribunal analizara
cada caso concreto. Si se resuelve que la
persona no puede desarrollar una actividad
laboral, se le concede el reconocimiento de
una prestacion econémica, que dependiendo
de la cada situacién en particular puede ser:

-Incapacidad laboral temporal. Un afio con
posibilidad de prorrogar 6 meses.

-Incapacidad laboral permanente: total o
absoluta

-Gran invalidez

Ley de promocion de la autonomiay
atencion a la dependencia

Siguiendo la Ley 39/2006, de 14 de diciembre,
de Promocién de la Autonomia Personal
y atencién a la dependencia, se define
dependencia como un estado permanente
derivado de la edad, enfermedad, discapacidad
fisica, intelectual o mental que se puede
producir en cualquier etapa de la vida de una
persona.

Cuando la persona requiere la atencién
de una o varias personas para realizar las
actividades basicas de la vida diaria y/o apoyo
para su autonomia personal, se dice que
estamos ante una persona en situacion de
dependencia. Para esta valoracién existe un
baremo de la situacién de dependencia que
sitla a estas personas en distintos grados y
niveles asignados, segln lo cual accederd a los
servicios y recursos que ofrece la ley.

Reconocimiento de dependencia

El reconocimiento de la situaciéon de
dependencia y el derecho a las prestaciones del
sistema se solicitara en el Servicio Municipal de
Atencion a la Dependencia, que normalmente
se encuentra en los servicios sociales de su
localidad. Al igual que en el caso del Certificado
de Discapacidad, la valoracién de dependencia
tiene validez en todo el territorio estatal.

Dependiendo del grado de valoracién de
dependencia la ley contempla la posibilidad
de acceder a los servicios y prestaciones
previstas.

Servicios de prevencién de situaciones de
dependencia y promocién de la autonomia
personal:

- Servicio de teleasistencia

- Servicio de ayuda en el domicilio

- Servicio de centro de dia y de noche

- Servicio de atencioén residencial

Prestaciones econdémicas:

- vinculada al servicio.

- para el cuidado en el entorno familiar y
ayuda a cuidadores no profesionales.

-de asistencia personal.

Consejos
Para mas informacién dirijanse a su trabajadora
social de zona, o bien a ADEC:
964 250048
635 985342

Si la persona que le atiende desconoce las
secuelas que causa esta enfermedad, no dude
en facilitarle el teléfono de la asociacion.

ESCLERODERMIA - RECURSOS POR LEY
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EMPATIA

La RAE define la empatia como “Sentimiento
de identificacién con algo o alguien” o
“Capacidad de identificarse con alguien y
compartir sus sentimientos”. Si nos basamos
en el test TECA (Test de Empatia Cognitiva
y Afectiva) podemos dividir la empatia en dos
aspectos, por una parte, la dimensién cognitiva
y por otra parte la dimension afectiva. En la
dimension cognitiva nos encontramos escalas
como la adopcién de perspectiva, que define la
capacidad intelectual o imaginativa del sujeto
para ponerse en el lugar de otra persona, y
la comprensiéon emocional, que se refiere
a la capacidad de reconocer y comprender
los estados emocionales, intenciones e
impresiones de otros. En la dimension afectiva
nos encontramos con las escalas de estrés
empdtico, que hace referencia a la capacidad de
sintonizar con la otra persona a nivel emocional
y compartir sus emociones negativas, y alegria
empadtica, que es la capacidad de conexién
emocional con la otra persona; pero esta vez
tratandose de emociones positivas.

El término de empatia y lo que implica no
es algo ajeno a aquellas personas que se
mueven en el dmbito social, conocemos su
definicién, cdmo medirla, cdémo fomentarla,
qué expresiones denotan empatia y cudles no,
etc. En definitiva, en mayor o menor medida,
SOmos seres empaticos.

Personalmente y desde mi experiencia he
podido observar de cerca las distintas caras,
obviamente estd la cara amarga, esa parte en
la que el sufrimiento que conlleva tener una
enfermedad poco frecuente asoma un poquito
y se deja entrever. Por ejemplo, los dias previos
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a una revisiéon cuando se palpan los nervios
y el “;estard todo bien?”, las cajas y cajas de
distintas medicaciones, cémo afecta el frio, el
cuidado con el cambio de tiempo, el cansancio,
que los guantes sean prenda imprescindible,
las operaciones... Al convivir con ello puedo
imaginar (aunque intuyo que muy ligeramente)
lo que la esclerodermia significa a nivel fisico
y biolégico.

Pero luego esta la otra cara, la que mucha
gente no llega a ver, la del dia a dia. La cara
que despierta admiracién. ADEC y FEDER
también han tenido mucha importancia en
mi experiencia con esta otra cara en la que
descubres a la parte importante, a la persona.
Porque muchas veces todo es tan simple
como se lo explicamos a los nifios pequefios
“no hay personas raras, sino enfermedades,
enfermedades poco frecuentes”. Y es que
educar es la base, ya sea en colegios, mesas
informativas, jornadas ludicas, jornadas del
paciente, dias mundiales, congresos... Dar
a conocer lo que nosotros ya conocemos y
desmentir la imagen negativa, reemplazar la
tristeza y la debilidad que sugiere el término
“enfermedad” por la realidad, por la energia,
la fuerza y la superacién que emana todo aquel
que he tenido el gusto de conocer a través de
ADEC.

Soy estudiante de Educacion Social, soy
voluntaria, soy familiar de una afectada por
esclerodermia... Soy de ADEC.




VOLUNTADES
ANTICIPADAS

IMA MESTRE GUARDIOLA.

Trabajadora Social ADEC

Toda persona tiene derecho a planificar de
manera anticipada las decisiones sobres los
cuidados que deseamos recibir en el caso
de encontrarnos en una situacion en la que
el estado de salud no nos permita expresarlo
personalmente y dar el consentimiento para
que los profesionales sanitarios actden en
coherencia con estas instrucciones, lo cual
podemos reflejar en el Documento de
Voluntades Anticipadas que inscribiremos
en el Registro de Voluntades Anticipadas que
cada comunidad auténoma dispone en su
Departamento de Sanidad. De esta manera,
los profesionales sanitarios que nos atiendan
al final de nuestra vida pueden conocer cuales
son nuestros deseos en lo que se refiere a
cuidados de salud.

En el Documento de Voluntades Anticipadas
se recogen las decisiones expresadas por una
persona, tomadas de forma reflexiva, libre y
responsable, sobre los tratamientos médicos
y cuidados de salud o, en caso de fallecimiento,
sobre el destino del cuerpo o de los érganos
del mismo.

S\

En este documento se puede nombrar a un
representante, que asumiria la responsabilidad
de velar que los deseos que hayamos
expresados sean respetados.

El Documento de Voluntades Anticipadas
lo puede realizar cualquier persona mayor de
edad, capaz y libre que no esté incapacitada
judicialmente. También puede realizarlo una
persona menor de edad cuando sea mayor
de 14 afos, con la asistencia de sus padres o
tutores.

Se puede hacer de dos maneras:

I- Con testigos. En este caso es necesario la
presencia de dos testigos mayores de edad, de
los cuales uno de ellos no debe tener relaciéon
de parentesco hasta el segundo grado, ni
estar vinculado por relacién matrimonial con
la persona que vaya a hacer el documento. Es
recomendable nombrar un representante.

2- Ante notario, mediante acta notarial. No
seran necesarios los testigos

Una vez tengamos el Documento de
Voluntades Anticipadas formalizado, solicitamos
su inscripcion el Registro de nuestra comunidad
autéonoma. A lo largo de nuestra vida podernos
modificarlo y/o anularlo siguiendo el mismo
procedimiento.
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La Asociacién de Esclerodermia Castellon (ADEC) es miembro de pleno derecho de:
FEDER (Federacion Espaiola de Asociaciones de Enfermedades Raras)

EURORDIS (Organizacién Europea de Enfermedades Raras).

AEE (Asociacidn Espaiola de Esclerodermia)

LIRE (Liga Reumatoldgica Espafiola)

COCEMFE-CS (Federacion Provincial de Discapacitados Fisicos y Organicos-Castelldn)
CERMI (Comité Espafiol de Representantes de personas con Discapacidad)

EuOrphan (Agencia Europea de Medicamentos Huérfanos)

Si queréis saber mas informacion referente a las actividades realizadas por ADEC y
otras entidades en todo el pais podéis entrar en www.enfermedades-raras.org y en
www.esclerodermia-adec.org

i muchas gracias !
Sofar, ayudar, reir, amar...
{Te has dado cuenta que las mejores cosas de la vida son gratis?




