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Estimados amigos y amigas de BENE:

Una vez mds os presentamos un nuevo ndmero de la revista de
nuestra asociacién que recoge, como siempre, los momentos vividos
desde la ultima publicacién y hasta ahora. Charlas, coloquios, con-
gresos... y un gran numero de experiencias mds que compartimos
asociados, amigos y familiares.

Aqui todo tiene cabida porque esta revista, y lo he dicho muchas
veces, es vuestra y la hacemos entre todos. Asi que, desde aqui, gra-
cias a todos aquellos que, niimero tras ndmero, participan en ella y
la hacen suya.

Porque cada palabra, cada carta, cada frase, cada reflexién, son
importantes y utiles. Son muchas las veces en las que callamos por
pensar que lo que podemos decir carece de relevancia. Pero serfa bue-
no que sigamos compartiendo todo aquello que pasa por nuestra ca-
beza, lo que nos perturba y lo que nos hace reir, lo que nos pone triste
y lo que nos alegra, lo que nos preocupa y lo que nos divierte. Porque
de tu experiencia, yo puedo aprender, y viceversa.

Es una época, la de la Navidad, en la que los sentimientos afloran
y en la que muchos sentimos las cosas multiplicadas por mil. Nos
acordamos de lo que nos ha pasado durante el afio, hacemos balance,
pensamos en aquellos que ya no estdn y en los que estdn por venir.
Pensamos en qué nos deparard el afio que se acerca. Y en esta época
parece que nos sensibilizamos mds con todo. Que no sea la Navidad
la excusa para hacerlo. Que todos los dias del Ao sean Navidad.

Es momento de estar con la familia, con los amigos... Es mo-
mento de intercambiar frases bonitas, de preparar cenas y de comprar
regalos... Es momento de ilusién para los mds pequenos de la casa...

Desde BENE queremos compartir con todos vosotros este senti-
miento de unidad para que, cuando pase la Navidad y el Ao Nuevo,
todos y cada uno de nosotros sigamos unidos. Porque dijimos una vez
que “la unién hace la fuerza”...

Feliz Navidad y que el 2011 llegue cargado de momentos en los
que sonrefr. ..

Marcelino G. Ferndndez
Presidente de la Asociacion BENE

Editorial
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Cartas Abiertas

El arte de disfrutar mas y mucho mejor

El placer es una palabra y una realidad que ha tenido muy mala
suerte: descalificado por ascetas y amargados, (;en nombre de Dios? Eso
es imposible; el placer es la finura del Creador); puesto en entredicho
por muchos educadores (hay que ensefarles a sufrir porque van a tener
mucho que sufrir en la vida; pero las personas que han sido mds felices
son las que se han capacitado mejor para llevar los contratiempos).

Es el gran acompanante de la experiencia humana y el objetivo de
toda cultura y de todo proceso educativo; lograr vivir lo mejor posible.

Es un privilegio de los que aprendieron a vivir; disfrutar de lo que
se vive y disfrutar del cémo vivimos,

cayendo en la cuenta y regocijdindonos, porque pasamos sobre infi-
nidad de pequefios placeres sin valorarlos.

Disfrutar de lo que se tiene y no pasarse la vida echando de menos
lo que nunca se podrd tener, capacitdindose para disfrutar con la mejora
de nuestros sentidos: potenciarlos corrigiendo sus fallos, entrenando su
funcionamiento y llegando al siempre mds, capacitindolos para oir la
musica, apreciar la belleza del cuadro, del paisaje y del rostro y el perfil
hermoso y atractivo.

Disfrutar con los afectos de los afectos, aprendiendo a recibir ter-
nura y a expresarla y, sobre todo a disfrutarla, y lo mismo con los hallaz-
gos de la inteligencia.

Enriqueciendo nuestras vivencias del hoy con las experiencias po-
sitivas del pasado y sintiéndose autores del sentido del propio futuro,
con la sensatez de que somos capaces de dar sentido a nuestra propia
vida, incluso cuando nos llegan los contratiempos, cogiendo el timén,
manejando las velas para llevar de nuevo la iniciativa.

Sin competir con los demds sino superando las propias limitaciones
y comprobando, cada vez con mds eficacia, que uno de los mayores
placeres humanos consiste en lograr objetivos dificiles gracias al propio
esfuerzo.

Como dijo William George Ward: “El pesimista se queja del vien-
to. El optimista espera que cambie. El realista ajusta las velas”.

Marce
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La carta

Una carta, insignificante papel que puede contener tantos sentimientos por parte de la persona que la
escribe y por parte asimismo de la persona que la recibe.

Recibir la carta de un amigo alegra el corazén, la de un pariente lejano produce un sobresalto y la de un
padre siempre reconforta.

iQué bonito es subir al desvdn, y rebuscar en el viejo badl, las cartas de amor de la abuela... amarillo el
papel, por el paso del tiempo, y sentarse a leerlas y dejar pasar las horas de una tarde lluviosa de invierno.

Este es un escrito mio de hace montones de afios que ha aparecido en un arrebato de estos que de vez en
cuando hacen falta para hacer limpieza de todo lo que guardamos durante tiempo. En este caso me ha hecho
reflexionar al leerlo, pues hoy en dia nadie escribimos una carta, sélo nos limitamos a los SMS o al correo
electrénico, pero creo que no es lo mismo; cuando recibimos una carta estamos tocando el mismo papel que
la persona que nos la envia y podemos sentir de distinta forma lo que en ella se nos dice.

Tenemos ahora una buena oportunidad para escribirnos cartas, vamos a dejar las felicitaciones a través
del mévil o correo electrénico y podemos hacerlo de nuestro pufio y letra, seguro que llega mucho mds al
corazén.

;FELIZ NAVIDAD!

M? Pilar Alonso Vizquez
Asociacion BENE/ASEM
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En cierta ocasidn se reunieron todos los dioses y
decidieron crear al hombre y a la mujer y planearon
hacerlo a su imagen y semejanza. Entonces uno de

ellos dijo:

- Esperen; si vamos a hacerlos a nuestra imagen y
semejanza, van a tener un cuerpo igual al nues-
tro, y una fuerza y una inteligencia iguales a las
nuestras. Debemos pensar en algo que los dife-
rencie de nosotros; de lo contrario, estarfamos
creando nuevos dioses. Debemos quitarles algo;
spero qué les quitamos?

Después de mucho pensar, uno de ellos dijo:

- +Ya sé! Vamos a quitarles la felicidad. Aunque el
i q q
problema va a ser dénde la escondemos para que
no la encuentren jamads...

Propuso el primero:

- Vamos a esconderla en la cima mds alta del mun-

do.

A lo que inmediatamente repuso el segundo:

- No, recuerda que les dimos fuerza; alguna vez al-
guien subird y la encontrard; y si la encuentra
uno, ya todos sabrdn dénde estd...

Luego propuso otro:

- Entonces vamos a esconderla en el fondo del
mar.

Y otro replicé:
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La creacion de
la felicidad

- No, recuerda que les dimos inteligencia;alguna
vez alguien construird una esquina por la que
pueda entrar y bajar, y entonces la encontrard.

Otro mis dijo:
- Esconddmosla en un planeta lejano a la Tierra.
Y le dijeron:

- No, recuerda que les dimos inteligencia, y un dia
alguien construird una nave en la que puedan
viajar a otros planetas, y la descubrirdn; y en-
tonces todos tendrdn felicidad y serdn iguales a
NOSOLIos.

Y el dltimo de ellos era un Dios que habia per-
manecido en silencio escuchando atentamente cada
una de las propuestas de los demds dioses. Tras ana-
lizar en silencio cada una de ellas, rompié el silencio
y dijo:

- Creo saber dénde ponerla para que realmente
nunca la encuentren.

Todos se sorprendieron y preguntaron al uniso-
no,

- ¢Dénde?

- La esconderemos dentro de ellos mismos, esta-
rdn tan ocupados buscdndola fuera que nunca la
encontrardn.

Todos estuvieron de acuerdo, y desde entonces
ha sido asi. El hombre se pasa la vida buscando la
felicidad sin saber que la lleva consigo.

- Donde m4s he buscado, donde mds busco la fe-
licidad, es...

- Y sin embargo, reconozco que donde mds he en-
contrado la felicidad ha sido...

- Podria buscar adin mds mi felicidad en...

Marcelino G. Ferndndez
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Un camino por recorrer juntos

Hola amigos, amigas y compafieros de la Aso-
ciacién BENE/ASEM, quiero que sirvan estas letras
para comentar en esta etapa de nuestra vida diferen-
tes hechos que nos ha tocado vivir, y nos habremos
preguntado muchas veces cudl es el resumen de nues-
tra vida recorrida hasta hoy y mds de una vez, habre-
mos dado un breve repaso a los distintos episodios
que nos han sucedido.

Efectivamente, a todos nosotros nos han tocado
pasar momentos buenos y otros no tan buenos, sino
mds bien desastrosos y, sobre todo, nos habremos
también formulado la siguiente pregunta ;y por qué
esto me ha tocado a mf?, es una pregunta que real-
mente No encontramos respuesta.

En estos tiempos que estamos recorriendo jun-
tos todos nosotros y nosotras, resulta gratificante
encontrarse en este caminar con personas realmente
excepcionales, gente de bien, personas entregadas,
con unas ganas de ayudar increibles, totalmente des-
interesadas y llenas de ilusién, aunque muchas de
ellas no tengan familiares directamente afectados.
Realmente esto es lo mds grande que nos puede ocu-
rrir y nos une: para todos ellos, mi mds profundo
agradecimiento.

El motivo de esta reflexion es que cada vez mds
la gente es mds solidaria y estd mds sensibilizada con
la situacién de nuestros afectados y afectadas, algo
ya hemos ganado, ademds de amigos, y es el respeto
que poco a poco esta Sociedad debe dar a las perso-
nas afectadas por Enfermedades Neuromusculares.
Ahora en los diferentes Estamentos ya nos conocen
y esto ha sido a base de tesén y el esfuerzo de todos
nosotros y hoy ya es un hecho: somos un colectivo
para nada minoritario y reconocido.

Nos queda un buen trecho en este camino por
recorrer, que debe consolidarse con los primeros éxi-
tos en la Investigacién y que -personalmente creo

ahora mds que nunca- estd mds cercano: el encontrar
alguna solucién a las Enfermedades Neuromuscula-
res. Este camino que en los ultimos tres afos se ha
visto con mayor amplitud, hace que lo veamos con
otra esperanza, pero no por ello debemos de bajar la
guardia y esperar que otros hagan nuestro trabajo. Es
nuestra responsabilidad y debemos seguir luchando
como hasta ahora lo hemos hecho a pesar de las di-
ficultades.

Por esto ahora mds que nunca debemos estar
muy unidos y crecer para recorrer este camino todos
juntos y lograr el objetivo comun, que personalmen-
te tengo la completa seguridad que se culminard con
la mejora y en algunos casos curacién para nuestros
pacientes.

Por eso mds que nunca debemos de tener pre-
sente:
iHacia el futuro con Fuerza!

Antonio Alvarez Martinez
Asociacion BENE/ASEM
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La vivencia y reivindicaciones
de una familia de BENE

Somos padres de un chico de 33 anos, que tiene
una Enfermedad Neuromuscular. Muchas de las En-
fermedades Neuromusculares (hay mds de 150 tipos
de las mismas) forman parte de las “Enfermedades
Poco Frecuentes” (mal llamadas “Raras”), dentro de
las cuales constituyen el Grupo mds grande.

En Euskadi existen unas 300.000 personas afec-
tadas por diversas Enfermedades Poco Frecuentes.
Muchas ignoran el origen de su patologfa.

Os cuento mi historia: Mi hijo hacifa deporte
hasta los 19 afios, pero empezé con caidas y frecuen-
tes tropezones. Después de un sinfin de pruebas, en
el 2008, se nos comunicé que padecia una, de las
mds de 40 variantes, de Paraparesia Espdstica Fami-
liar, enfermedad de origen genético. ;Os figurdis el
sufrimiento de ver a nuestro hijo cada vez peor, pues
la enfermedad es degenerativa y, por ahora, sin trata-
miento? Pues asi seguimos.

Mientras se produce la necesaria, pero lenta, in-
vestigacién biolégico/genética, para revertir y curar
estas enfermedades, necesitamos, con urgencia, la in-
vestigacién de nuevos firmacos que palien sus efec-
tos, para al menos mejorar la calidad de vida de estos
pacientes. Pero, de cada una de estas enfermedades,
el nimero de afectados es tan bajo que el interés de la
industria farmacéutica es escaso, pues no le permite
amortizar los gastos de la investigacién. El dichoso
dinero.

Como estas enfermedades son degenerativas, la
persona afectada ve, cada dfa que pasa, disminuida
su calidad de vida; cada vez tiene mds barreras para
realizar las cosas simples y diarias: aseo personal, ves-
tirse, etc.

Para el tratamiento de cada una de estas enfer-
medades se requiere la intervencién de muy variadas
especialidades médicas y sanitarias. S6lo por citar las
mds habituales: Neurologfa, Neumologfa, Cirugia
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Ortopédica, Logopedia, Neuro-pediatria, Cardio-
logia, Fisioterapia, Endocrinologfa, Gastroenterolo-
gia, Rehabilitacién, Técnicas ortoprotésicas, etc. ;Os
imagindis el peregrinaje de un especialista a otro, con
las consiguientes demoras?

Por todo ello:

Las diferentes entidades sociales que atienden
a las personas con Enfermedades Neuromuscula-
res, en especial, la Asociacién BENE (De Enfer-
mos Neuromusculares de Bizkaia) y los padres y
madres de personas afectadas con estas Enferme-
dades pedimos que:

* OSAKIDETZA promueva, en Vizcaya, una
UNIDAD DE REFERENCIA MULTIDISCI-
PLINAR, que redna las especialidades necesa-

rias para dar atencién continuada a los pacientes
de Enfermedades Neuromusculares y Enferme-

dades Raras.

*  OSAKIDETZA ofrezca, en los Ambulatorios, la
Rehabilitacién especifica para las Enfermedades
Neuromusculares. Es un Servicio que precisa-
mos continuadamente, y que las personas afec-
tadas han de pagar ahora de su bolsillo.

* Lo mismo por lo que se refiere al apoyo psicold-
gico.

*  Que el Gobierno Vasco y los Departamentos de
Accién Social de las Diputaciones sean mds re-
ceptivos hacia nuestras dificultades para obtener
las Ayudas Técnicas (sillas de ruedas, adaptacién
de viviendas, etc). Estamos gastando mucho di-
nero y necesitamos ayudas. Ya sabemos que es-
tamos en crisis, pero hay prioridades. Ahora que
se estdn “cocinando” los nuevos presupuestos es
el momento de que se muestren generosos.

* En el caso de tener que desplazar a un nifo a
Barcelona, para una operacién de columna, la



subvencién que se recibe de Osa-
kidetza es ridicula. Pricticamente
todo el gasto corre por cuenta de
los padres.

El pasado 15 de noviembre he-
mos celebrado el ler. DIA NACIO-
NAL DE LAS ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES.  Nuestra
asociacién BENE, a la que pertenece-
mos, instalé una mesa informativa en
el C.C. Zubiarte; hubo diversos actos
lddicos para los nifios, y repartimos
pins del lazo dorado de las Enferme-
dades Neuromusculares. El dinero
recaudado, aqui y en otras provincias,
va destinado a los proyectos dirigi-
dos a las personas con Enfermedades
Neuromusculares que pertenecen a las
asociaciones de la Federacién ASEM
(Federacién Espafnola de Enfermos
Neuromusculares), a la que BENE
pertenecemos.

Un saludo a todos, y si tenéis al-
gun familiar en esta situacién, podéis
informaros contactando con la Aso-
ciacién BENE, en el Centro Civico
Bidarte, telef. 944480155 o bene@

euskalnet.net.

Creedme que es muy importante
asociarse, lo que nos permite recibir
apoyo psicoldgico, y estar mejor infor-
mados, incluso asistiendo a jornadas
en las que los especialistas nos ponen
al corriente de las dltimas novedades.

Un saludo,

Maite y Jose Manuel
Asociacion BENE-ASEM

Cartas Abiertas
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El sueno de unos padres

Cuando una familia busca un sue-
fio y lo busca con tesén, no le importan
las adversidades si lo hacen de corazén.

Si ese suefio es un hijo y se tienen
posibilidades, el apoyo de la pareja sal-

va todas las adversidades.

Mucho carifio y mucha alegria es
lo que estamos sintiendo, y con el apo-
yo de familia y amigos lo terminaremos
consiguiendo.

No sabemos qué serd lo que el sue-
flo nos depara, pero sabemos que la
vida nos cambiard de forma inespera-

da.

El dia que este suefio por fin se
haga realidad, serd el dia que esa noche
pase una estrella fugaz.

Le daremos todo el carifio, le dare-
mos todo el amor, y serd hermoso, serd
bonito ver por fin su resplandor.

Con el apoyo de mucha gente y
fuerza de voluntad, sabremos que to-
dos los suefios se pueden hacer reali-

dad...

Con empefio y constancia se logra
todo en esta vida, pero no hay mayor
satisfaccién que la de crear una vida.

Con carifio para todo el que busca
un suefo.

P.D: Si buscidis el mismo suefio, no
os rinddis nunca, pues los suefios se ha-
cen realidad

Un fuerte abrazo para todos.

Begofia Arceo.
Asociacion BENE/ASEM
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PROYECTO AME:

una colaboracion de seis anos

La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad neu-
rodegenerativa que afecta a las
motoneuronas del asta anterior de
la médula espinal. Se trata de la
enfermedad autosémica recesiva
mds frecuente tras la fibrosis quis-
tica, con una prevalencia aproxi-
mada de 1 de cada 10.000 nacidos
vivos. El diagnéstico de confirma-
cién de esta patologia se realiza

mediante estudios moleculares

que ponen en evidencia, en mds
del 95% de los casos, la delecién

(ausencia) de los exones 7 y 8 del

gen SMNI en las dos copias que,
por lo general, todos tenemos del
material genético. Existen pocos
laboratorios que realicen esta de-
terminacién y eso hace que estén
colapsados, por lo que el diag-
néstico se suele ver demorado en
exceso. Determinar la ausencia
de las dos copias es relativamente
sencillo, pero detectar si sélo falta
una, es decir, determinar el estado
de portador de esta enfermedad,
es algo mucho mds complejo. La
relacién entre BENE, el Servicio

de Neurologia y la Unidad de

Genética del Hospital de Basurto
nos hizo plantearnos la necesidad
de ahondar en el diagndstico mo-
lecular de los afectos y portadores
de esta alteracién neuromuscular
en nuestra comunidad para, por
un lado, aliviar en parte la sobre-
carga de otros centros cldsicamen-
te dedicados a ello y, por otro,
proporcionar a nuestros enfermos
y familiares un diagnéstico mo-
lecular mds cercano y con menos

demora.
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Hace ya seis afios que, de esta forma, e insisto,
gracias a la colaboracién con BENE, nos pusimos
en contacto con la BBK. Esta entidad concedié a la
Asociacién una subvencién para llevar a cabo un pri-
mer proyecto de investigacién en Atrofia Muscular
Espinal, a través de su Obra Social. Como ya hemos
comentado, en ese momento el objetivo principal
fue poner a punto la metodologfa necesaria para po-
der realizar en el Pais Vasco un diagnéstico molecular
adecuado de confirmacién de la enfermedad, sin ne-
cesidad de utilizar procedimientos invasivos como la
biopsia muscular o la electromiografia. Ademds, esta
metodologia nos permitirfa realizar un diagndstico
diferencial répido con otras patologfas. Todo ello se
consiguié durante este primer proyecto, ademds de
una muestra de afectos y familiares de los mismos
que nos ayudaria en posteriores investigaciones.

Una vez implantado el diagnéstico de AME en
nuestro laboratorio, el siguiente paso fue tratar de
detectar a los portadores de AME, que presentan una
frecuencia estimada en la poblacién general de 1 de
40-60 individuos. Para ello, la BBK volvié a finan-
ciar a BENE un segundo proyecto de investigacién
que se desarrollé entre 2007 y 2009.

Este segundo proyecto permitié poner a punto
dos técnicas que actualmente se utilizan de rutina en
nuestro laboratorio para la deteccién de portadores
de AME: el MLPA y la PCR cuantitativa a tiempo
real. En primer lugar, utilizamos estas dos técnicas
en paralelo analizando una muestra poblacional de
200 individuos. Las muestras de ADN de estos 200
individuos fueron solicitadas al biobanco de ADN.
De estas 200 muestras, 100 correspondian a indivi-
duos aut6ctonos de la CAPV y otras 100 a poblacién
residente. En este proyecto pretendfamos ver si la fre-
cuencia de portadores era la misma que se habia es-
timado hasta el momento. Los resultados nos decfan
que no era asi: s6lo encontramos 1 portador en cada
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100 individuos y sin diferencias entre los dos grupos
(autéctonos y residentes), ni entre sexos. Este hecho
concuerda con la observacién de que en nuestra po-
blacién no detectamos tampoco la misma frecuencia
de nifios afectos que la descrita para otras poblacio-
nes. Sin embargo, hay que tener en cuenta que al
tratarse de una enfermedad con una incidencia tan
baja, la potencia estadistica obtenida con 200 mues-
tras no es la suficiente. Para que este ensayo tuviera la
potencia estadistica que nos permitiera afirmar que
nuestra observacidn es significativa, el nimero de ca-
sos necesarios debfa haber sido ampliado a 700. Se
trata de un ndmero excesivamente elevado de mues-
tras, cuyo andlisis requerirfa mucho tiempo y sobre
todo, una financiacién muchisimo mayor de la que
se disponia para poder llevarlo a cabo.

Ademds de este limitado estudio poblacional, la
puesta punto de estas dos tecnologias nos permitié
ampliar el estudio molecular a los familiares de los
afectados de AME que detectamos tanto durante
el desarrollo de estos dos proyectos como a aque-
llos que ya tenfan algtin caso de AME diagnostica-
do o sospechado con anterioridad en la familia. El
disponer de una técnica fiable para la deteccién de
portadores permite proporcionar un adecuado aseso-
ramiento genético, facilitando que todas aquellas pa-
rejas con riesgo de tener un hijo afecto puedan optar
por las posibilidades diagndsticas en este momento
factibles: el diagnéstico prenatal y/o el preimplanta-
cional. La eleccién de alguna de estas opciones debe
ser personalizada y estar bien orientada por los pro-
fesionales adecuados.

Este proyecto nos ha permitido también com-
parar los resultados obtenidos respecto al nimero
de copias de SMN1 (ninguna copia seria afecto, una
copia serfa portador) con las dos técnicas. De todas
las muestras analizadas sélo hemos observado una
discordancia entre ambas metodologfas, discordan-



cia que no hemos podido resolver con el andlisis de
microsatélites y que nos lleva a pensar que probable-
mente en este sujeto en concreto se haya producido
una recombinacién que dificulta el andlisis. En el
resto de las muestras la determinacién de si un indi-
viduo es portador o no portador ha sido equivalente.
De todas formas, tenemos que apuntar que el MLPA
y PCR cuantitativa son dos técnicas que se pueden
utilizar indistintamente para la deteccién de porta-
dores pero que son técnicas que ofrecen informacién
complementaria y cuya complejidad no es en abso-
luto comparable.

El MLPA es una técnica compleja que ha reque-
rido de la puesta a punto de protocolos especificos de
purificacién previos a la técnica en si. En contrapar-
tida, es una determinacién que nos ha dado muchi-
sima informacién. Se cree que la severidad (edad de
aparicién y afos de evolucién) en los distintos tipos
de AME estd influida por el ndmero de copias de
SMN2, gen homdélogo a SMN1 (cuya ausencia causa
la enfermedad), y el ndmero de copias de NAID, ubi-
cado también dentro del locus SMN. El MLPA nos
da informacién simultdneamente, ademds de sobre
el nimero de copias del gen SMN1, que nos indica
el estatus de afecto/portador/no portador, sobre el

ndmero de copias de SMN2 y NAIP.

Este dltimo dato (ndmero de copias de SMN2
y NAIP) es muy util de cara a intentar establecer un
prondstico, sin embargo, no explica en su totalidad
la variabilidad de la afectacién de las personas afectas
por AME. De esta forma, llegamos al tltimo pro-
yecto solicitado para los afios 2009 a 2011 y en el
que nos planteamos que quizds esta variabilidad se
debiera no solo al nimero de copias de estos genes
sino también a su estado de activacién/inactivacién.
Uno de los mecanismos epigenéticos mds conocidos,
y que producen inactivacién génica, es la metilacién.
Por eso en este proyecto se han analizado los nive-

Proyectos

les de metilacién de SMN1 y SMN2 mediante PCR

cuantitativa a tiempo real.

Han sido casi seis afios de colaboracién ininte-
rrumpida que han servido para establecer una rela-
cién mds firme y estable entre BENE y el Hospital.
A los profesionales sanitarios nos ha permitido poner
técnicas a punto que facilitan el diagnéstico, el in-
tentar establecer un prondstico y la prevencién de
las enfermedades neuromusculares; pero sobre todo,
nos ha permitido conocer més directamente la pro-
blemdtica de muchos afectos y familiares, la perspec-
tiva que tienen desde sus vivencias de estas patolo-
gfas. A vosotros, esperamos que os haya servido para
acercaros a la complejidad de lo que nos enfrentamos
en las consultas y en el laboratorio, para poder com-
prender por qué a veces se tarda tanto tiempo en dar
respuesta a vuestras preguntas y sobre todo, espera-
mos que esta experiencia sirva para seguir juntos en
este dificil camino.

Maria Garcia Barcina y Esther Sarasola
Unidad de Genética (Hospital de Basurto)
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La ergonomia en la silla

La posicién en una silla es
muy importante, sobre todo si el
afectado pasa mucho tiempo sen-
tado en una misma posicién. La
silla debe adaptarse a la persona,
NO la persona a la silla. Una per-
sona sin ningdn problema de mo-
vilidad, aunque esté 5 horas senta-
da en una silla, estard cambiando
de posicién continuamente; cam-
biard el apoyo del culo, la posicién
de las piernas... pero cuando una
persona con problemas de movili-
dad estd horas en la misma posi-
cién y no es capaz de realizar esos
pequenos cambios, que la postura
sea correcta se convierte primor-

dial.

Una correcta colocacién de la
espalda previene dolores, contrac-
turas y favorece el buen funciona-
miento de los pulmones y érganos
internos. Para estar bien sentados,
el culo debe tocar el respaldo de la
silla. Para ello, se inclina el tronco
hacia delante e impulsdndose con
los brazos en el reposabrazos, se
desliza el culo hasta atrds.
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Fisioterapia

Si es que no puede hacerlo

solo, hemos de ayudarle: hay di-
ferentes formas de conseguir que
la persona con poca movilidad
esté bien colocada; mediante un
abordaje mds posterior, como en
la imagen a la derecha, o anterior
como la imagen de abajo. En el
abordaje posterior nos colocamos
detrds del usuario, con una pier-
na delante y la otra detrds. Co-
locamos los brazos del afectado
cruzados, provocamos una incli-
nacién de tronco hacia delante y
le arrastramos hacia atrds echando
todo el peso hacia nuestra pierna
trasera. Para facilitarlo, le coloca-
remos los pies en los reposapiés.
En lugar de colocarnos detrds, nos
podemos colocar delante y empu-

jarle de las rodillas, aprovechando

los cambios de presién de la pelvis
mediante inclinaciones laterales.

Los cojines antiescaras, mu-
chas veces, dificultan esta funcién
puesto que impiden un correcto
deslizamiento. Dentro de los coji-
nes antiescaras no utilizaremos los
cojines con forma de anillo, pues-
to que predisponen a las temibles
tlceras sacrococcigeas. Estos s6lo
los utilizaremos cuando haya pro-
blemas de retenciones frecuentes
de orina. Si hablamos de cojines
de agua, hemos de tener en cuenta
que pueden provocar fatiga por re-
organizacién de la postura. Al ser
una superficie inestable, los cen-
tros neuroldgicos del sacro avisan
de todos los cambios de presién
al centro cortical. Esto provoca
una respuesta motora de reajuste
postural que puede aumentar la
sensacién de cansancio por exceso
de informacién aferente. Por otro
lado es recomendable que la for-




ma del cojin respete la anatomia
del usuario. Con tal fin se han di-
senado los cojines y respaldos JAY.

Si el asiento es demasiado
ancho, el usuario tenderd a no
sentarse simétricamente, sobre-
cargando la musculatura de la es-
palda. Si es demasiado estrecho,
existe el riesgo de que se produz-

can escaras por presién.

Si es demasiado corto, los
muslos no se apoyan en el asien-
to en toda su longitud de forma
que se acumula mayor presién en
las nalgas, y se producirdn dolo-

res, entre otros, en el tensor de la
Fascia lata.

Si es demasiado largo, puede
producir tensién en la zona de
detrds de la rodilla. También di-
ficultard que el usuario obtenga
el soporte adecuado del respaldo,
ya que tenderd a deslizarse en el

asiento para evitar la tensién. Esto
producird que para que el usua-
rio mantenga la horizontalidad
visual, sufra dolores cervicales en
compensacién por la mala postura
adquirida. Esta postura también
dificulta la deglucién.

Fisioterapia

La longitud éptima del asien-
to debe ser aquella que estando
el usuario bien sentado (erguido)
deje una distancia aproximada de
dos dedos de espacio entre el final
del asiento y la zona interna de las
rodillas.

La mayoria de sillas utilizadas
en la actualidad cuentan con una
tapicerfa fdcilmente deformable
con el paso del tiempo que conlle-
va una asimetrfa pélvica como se
muestra en la imagen. Esto ade-
mds, predispone automdticamen-
te a una mala disposicién de la co-
lumna a pesar de colocar el mejor
respaldo, puesto que la base no
estd bien asentada. Ademds puede
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acarrear dolores lumbosacros por
acortamiento y desviacién lateral
y tlceras en la zona isquidtica mds
baja por aumento de presién.

El respaldo serd adaptable a
las curvas fisioldgicas de la espal-
da con la posibilidad de poner un
reposacabezas.

El acolchado, ademds de ser
de ficil limpieza, es preferible que
sea desenfundable ya que es un
objeto de uso cotidiano; deberd
ser firme para evitar que el usua-
rio se hunda y dificulte la incor-
poracion.

En cuanto al material, se de-
berfa intentar que sea ignifugo y
que no impida la transpiracién.

El respaldo debe de llegar
hasta la escdpula en los casos en
los que el usuario tenga control de
tronco. Ademds el respaldo debe
estar ligeramente reclinado para
que la fuerza de gravedad recaiga
sobre el pecho del usuario ayu-
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Fisioterapia

ddndole a mantenerse estable en la
silla. Un respaldo completamente
recto hace que la fuerza de grave-
dad recaiga en los hombros del
usuario, por lo que, éste tenderd
a inclinarse hacia adelante para
compensarla. Un respaldo dema-
siado reclinado resulta incémodo
porque verd reducido su campo
visual. Los respaldos que mantie-
nen esta inclinacién son los JAY.

Por otro lado, no hemos de
olvidarnos de los reposapiés. Si
estdn demasiado bajos o el asien-
to demasiado alto, las rodillas del
usuario estardn mds bajas que sus
caderas. De esta forma, el usuario
tenderd a deslizarse en el asiento,
dificultando la propulsién y au-
mentando el rozamiento en las

nalgas y provocando todas las dis-
funciones citadas en los asientos
largos.

Si los reposapiés estdn de-
masiado altos o el asiento bajo,
las rodillas estardn mds altas que
las caderas aumentando la pre-
sién sobre las nalgas. Esto sucede
cuando colocamos, por ejemplo,
un cojin antiescaras demasiado

alto. Esta posicién conlleva un
acortamiento del Psoas. Musculo
denominado “miusculo basura”
por todas las disfunciones a dis-
tancia que provoca. El Psoas ilfaco
es necesario para elevar la pierna y
de indiscutible importancia en la
marcha, pero su acortamiento se
observa en todos los usuarios de
silla, puesto que simplemente el
mantener el flexum de cadera tan-
to tiempo hace que este musculo
se acorte provocando anteversién
pélvica e hiperlordosis, ademds
también repercute a nivel visceral
debido a su relacién con los ova-

rios.



Cuando

buena postura, el dngulo de la ca-

se mantiene una

dera (entre los muslos y el tronco)
es fundamental ya que determina
la estabilidad de la pelvis. Se con-
sidera que el dngulo de 90° es el
mds adecuado para las actividades
cotidianas. La mejor forma de
conseguir este dngulo es utilizan-
do un cojin adaptado a la forma
humana, mds bajo por detrds para
acomodar la forma de las nalgas.

-
L

f

Fisioterapia

Por lo tanto, desde el punto
de vista ergonémico, los reposa-
piés deberfan ser de 90°. Sin em-
bargo en adultos, normalmente
no se da, porque de esta forma,
las plataformas del reposapiés im-
piden el libre giro de las ruedas
delanteras.

Para acabar no hemos de ol-
vidarnos de los reposabrazos. Los
reposabrazos tendrdn que tener
una altura adecuada para que los
brazos descansen, sin obligar a los
hombros a elevarse o descender,
ya que esto implicarfa una mala
postura en todo el tronco. Cuan-
do se ajustan de manera adecuada,
los antebrazos del usuario apoya-
dos deben quedar a 90° del codo.

Si los apoyabrazos son dema-
siado altos, los hombros quedardn
forzados hacia arriba, dando lugar
a dolores musculares en la zona
cervical. Si los apoyabrazos estdn
demasiado bajos, el usuario ten-
derd a dejarse caer hacia ese lado
provocando acortamientos de esa

musculatura.

Si el usuario necesita ayuda
para transferirse desde una silla
de ruedas, se beneficiard de unos
reposabrazos abatibles que permi-
tan la transferencia lateral.

Supertu fisioterapia
Ane Miren Oyarzabal
Amaia Lasuen
Maider Azkuenaga
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Congreso

XXVIl Congreso Anual de Enfermedades
Neuromusculares celebrado en Madrid los
dias 12y |13 de Noviembre del 2010

& ' I il

El lema de este XXVII Congreso ha sido: Dan-
do calidad a la Vida

La conferencia inaugural corrié a cargo de las
personas siguientes:

- Sra. Dha. Yasmina Pagnon. Coordinadora del
Congreso.

- Sra. Dna. Ana Arranz. Presidenta de ASEM-
MADRID.

- Sr. D. Antonio Alvarez. Presidente de la Federa-
cién ASEM.

- Sr. D. Manuel Posadas. Director del Instituto de
Enfermedades Raras del Hospital Carlos III de
Madrid.

- Sr. D. Jaime Alejandre. Director General de Co-
ordinacién de Politicas Sectoriales sobre la Dis-

capacidad.

Al Congreso asistieron mds de 400 personas.
Entre el colectivo de asistentes habia personas afecta-
das, médicos y diferentes personas que trabajan en el
mundo de la discapacidad.
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La apertura del mismo tuvo lugar a cargo del Sr.
Jaime Alejandre, que expuso con claridad la Politica
que se estd tramitando en estos momentos sobre Dis-
capacidad desde el Ministerio de Sanidad, Politica
Social e Igualdad. Todo el salén de actos siguié con
atencién su exposicién y al finalizar de su interven-
cién tuvo lugar la inauguracién del Congreso.

En las primeras intervenciones se puso de ma-
nifiesto la situacién de la Investigacién en las dife-
rentes Enfermedades Neuromusculares y la necesi-
dad de obtener fondos para seguir potenciando la
misma; todos los ponentes coincidieron en que si se

produce un avance en alguna de las Enfermedades
Neuromusculares que se estdn investigando en estos
momentos, tendrfa un efecto multiplicador en el res-
to de Enfermedades.

Se tocaron los temas de Diagnéstico Preimplan-
tacional, con objeto de romper la cadena de afeccién
familiar, aspecto este fundamental en la descenden-
cia sin afeccién.

Se facilitaron Salas para tratar una serie de temas
que se siguieron con interés y participaciéon por to-

Congreso

dos los asistentes: El dolor, el suefio, la sexualidad, y
la rehabilitacién en las Enfermedades Neuromuscu-
lares.

Se formaron una serie de Grupos de Trabajo en
los que estaban reflejadas las Enfermedades Neuro-
musculares con mayor ndmero de afectados, y en las
que intervinieron en cada Grupo, un Médico, una
Fisio, una Logopeda, una Psicéloga y un Coordina-
dor del Grupo. Se fueron realizando preguntas muy
especificas de cada enfermedad y experiencias muy
enriquecedoras, sus respuestas, con un amplio deba-
te sobre experiencias en la familia.

Revista BENE - Inverno 2010 |
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Al final se ha sacado un Resumen de dichos
Grupos y en el que la opinién generalizada fue que
realmente resulté corto para todos los asistentes por
su aprovechamiento y practicidad.

A lo largo del transcurso del Congreso se reali-
zaron una serie de Charlas entre las que se trataron
los distintos enfoques que tienen cabida en las En-

fermedades Neumusculares, de tipo Psicoldgico, de
tipo Fisico, Fisioterapia en el Agua, Ocio y Deporte

adaptado.
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Congreso

La conclusién final del XXVII Congreso es que
ha resultado un Congreso altamente provechoso
para todos y ademds sirvié como punto de encuen-
tro de muchas familias, y se terminé el mismo con la
lectura de un manifiesto por parte de Isabel Gemio y
la clausura por parte de Antonio Alvarez, como Pre-
sidente de la Federacién ASEM, emplazando a los

asistentes al préximo Congreso que se celebrard en
2011 en Sevilla.

Noviembre 2010



Dia Nacional de las
Enfermedades Neuromusculares

Este afio se ha reconocido ofi-

cialmente por primera vez, un dia
dedicado dnica y exclusivamente,
a todo el colectivo de personas
afectadas por Enfermedades Neu-
romusculares a nivel estatal.

La Federacién ASEM, gracias
a la recogida de firmas y a las re-
estable-
cidas en los dltimos tiempos, ha

laciones institucionales
logrado que se reconozca el 15 de
Noviembre como el Dia Nacional
de las Enfermedades Neuromus-
culares.

Por ello, desde las 20 asocia-
ciones que pertenecemos a la Fe-
deracién ASEM hemos intentado
muchas de nosotras realizar un
pequefio acto ese dfa o en torno
a esa semana para darnos a cono-
cer a la sociedad e informar sobre
nuestra problemdtica.

Desde la Asociacién BENE
muchas personas acudimos al
XXVII Congreso de Enfermeda-
des Neuromusculares, organizado
por ASEM en Madrid el fin de
semana antes del Difa Nacional
de ENMs, y alli el 14 de Noviem-
bre, en el Centro Comercial Zielo
Shopping, ubicado en Pozuelo, la
Fundacién Gemio y la Federacién
ASEM se encargaron de colocar
un gran lazo dorado y un escena-
rio para la lectura del manifiesto.
El acto conté con el respaldo de
mucha gente y se recaudd dinero
a favor de la investigacién de las
Enfermedades Neuromusculares.
Nos sentimos como una familia
unida con ganas de compartir ca-
mino juntos y juntas en el reco-
nocimiento y la visibilizacién de
estas Enfermedades.

Actualidad

Tras este acto, regresamos
a Bilbao y al dia siguiente, Dia
15 de Noviembre, la Asociacién
BENE gracias al Centro Comer-
cial Zubiarte que nos cedié gra-
tuitamente un espacio en su inte-
rior, y a la BBK que nos cedié una
jaima, pudimos colocar un stand
informativo, asi como diversos

objetos (villancicos, camisetas de

BENE) para recaudar fondos.

Debemos agradecer también
a FEKOOR (Coordinadora de
personas con discapacidad fisica
y/u orgdnica) su implicacién en
todo acto que celebramos. Para
este dfa 15 de Noviembre nos
prestaron una “handbike” (bici-
cleta adaptada) para tener como
muestra de que las personas con
discapacidad pueden

practicar deportes.

también

Asimismo, por la tarde estu-
vimos maquillando a los nifios/as
que se acercaron.

Por otro lado, a lo largo de
todo el dia, pudimos entregar
unos 400 pins en forma de lazo
dorado, el color que hemos que-
rido dar al colectivo de personas
afectadas por Enfermedades Neu-
romusculares,

Con todas estas iniciativas
recaudamos bastante dinero para
el movimiento asociativo ASEM
y el dia 11 de Diciembre que la
Asociaciéon BENE tenemos un
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Actualidad

encuentro navidefo en el
que haremos mencién de
lo recaudado.

Cabe sefialar también
que algunos medios de ' ‘ K
comunicacién colabora- )
ron en la difusién de este
Dia Nacional, como Ra-
dio Popular y Canal Bi-
zkaia (Televisién) que nos
entrevisté ese mismo dfa
en Zubiarte.

De cara al afio que
viene, con todo un afo
por delante para pensar, "B
podemos organizar un 1.1‘ * 3. i
acto mucho mds organi- § .
zado. Eso si, necesitamos
la implicacién y la colabo-
racién de todas vosotras,
personas socias de BENE,
para hacernos mucho mds
visibles en la sociedad. "
Aprovechamos para dar
las gracias a todas las per- , \
sonas de BENE que nos :
echaron una mano por la 3 5"
mafana y/ o por la tarde,
por su apoyo generoso.
También nuestro agrade-
cimiento a todas las per- =
sonas que colaboran con <= >
nosotros y ese dfa se acer- y
caron para apoyarnos en
esta iniciativa.

Paula Moreno
Trabajadora Social de
Asociacion BENE-ASEM

22 Revista BENE - Invierno 2010



Charla coloquio de Steinert
con D. Rubén Artero

El sibado dia 9 de Octu-
bre por la mafiana, la Asociacién
BENE organizé nuevamente una
charla-coloquio para todas las
personas del Grupo Steinert de

BENE, que comenzé su andadura
en el ano 2008.

Esta vez, D. Rubén Artero,
investigador de Valencia, estu-
VO con nosotros y nosotras para
poder aclarar ciertos aspectos de
la Enfermedad y de cémo en los
tltimos afios se estd investigando
en esta Enfermedad, dado el gran
ndmero de personas afectadas que

hay.

Le agradecemos desde aqui
su implicacién y el esfuerzo de
trasladarse hasta Bilbao, ya que
esta charla tuvo lugar en el salén
de actos del Centro Civico Bi-
darte de Bilbao, lugar en el cual

estd ubicada la Asociacién BENE.
Otras veces estas charlas solemos
realizarlas en la Universidad de
Deusto de Bilbao, que siempre
también nos brinda su apoyo.

En esta ocasién acudieron
personas afectadas de Steinert y

Actualidad

familiares de otras comunidades
Auténomas (Zaragoza, Ciudad

Real..).

Queremos animar a que todo
aquel que quiera que le informe-
mos mediante correo electrénico
de estas charlas o de cualquier
otra informacién relacionada
con la enfermedad, nos escriba a
bene@euskalnet.net o nos llame

944480155 para incluirle en el
listado.

Os esperamos en la préxima
charla, ya que es importante que
todas las personas estén informa-
das de los distintos aspectos de su
enfermedad y de los avances que
se van dando en la investigacién.

Paula Moreno
Trabajadora Social
Asociacion BENE

Revista BENE - Inverno 2010

23



24

Actualidad

La asociacion Bene en el Encuentro
de Jovenes de la Federacion Asem

ot L Y
202 181725
ro=

= -

La Federacién ASEM ha or-
ganizado por primera vez un en-
cuentro de Jévenes que pertene-
cen a las diferentes asociaciones de
ASEM. Han participado 10 jéve-
nes de diferentes asociaciones, de
los cuales 3 pertenecen a BENE
(una chica y dos chicos).

El encuentro habia sido muy
demandado desde hace tiempo
por muchos padres y madres, y
por los propios protagonistas; los
jévenes, que querfan compartir
ocio y encuentro con otros jove-
nes y en unas instalaciones ade-
cuadas.
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Por ello, el encuentro ha te-

nido lugar en el Centro de Refe-
rencia estatal de Enfermedades
Raras de Burgos (que la Asocia-
cién BENE visit6 el Centro el 27
Marzo en una jornada de ENMs
y quedamos sorprendidos de lo
bien que estdn las instalaciones)
entre el 29 de Septiembre y el 1
de Octubre de este afo.

Los j6évenes y los acompa-
flantes durmieron en los aparta-
mentos totalmente adaptados y
modernos de los que dispone este

Centro de Burgos.

Evaluando un poco este en-
cuentro, hablando con los jévenes
y con las familias de los mismos
de BENE, nos comentan que las
charlas impartidas de nuevas tec-
nologfas, de la fisioterapia...han
sido muy entretenidas, précticas
y productivas, vamos, que los j6-
venes no se han aburrido. Sentfan
mucha pena que finalmente no se
hubiese podido realizar el taller de
sexologfa, y que desean se realice
en el préximo encuentro. Si, ha-
béis escuchado bien, los jévenes
quieren un NUEvO €ncuentro pues
el clima ha sido muy familiar y
han compartido momentos de



ocio. Como la visita a la ciudad
de Burgos y al museo de la evolu-
cién, y momentos por la noche en
el Centro, como el Cine- Forum.

Un aspecto a mejorar para el
préximo encuentro si es posible,
ya que sabemos el esfuerzo que
supone para Federacién ASEM y
para el Centro tener libre los apar-
tamentos, es que dicho encuentro
se realice en fin de semana. Lo de-
cimos porque muchos jévenes de
BENE y seguro que de otras aso-
ciaciones, no han podido acudir al
encuentro, aunque tenfan muchas
ganas, porque estdn estudiando o
trabajando entre semana.

Nos quedamos con estas pala-
bras textuales de la madre de Mi-
guel Jacobo, que nos trasmite el
sentir de su hijo, uno de nuestros

jévenes de BENE:

“El encuentro fue muy emotivo
por parte de los chavales y de los pa-
dres que all{ acudimos. Las instala-
ciones estdn bastante bien. Fue algo
muy interesante partiendo de la
base de que rodos los chicos a excep-
cidn de Miguel y Alvaro no habian
estado nunca en algin encuentro
con afectados.

Las charlas estaban bastan-
te bien pero creo que la mds in-
teresante se quedd sin  realizarse
por motivos de salud del ponente
‘SEXUALIDAD” -Para el proxi-
mo encuentro espero que se realicen.
También se realizé una visita al
museo de la evolucion muy intere-
sante. Por cierto, en tan pocos dias
parece hasta mentira lo intenso que
se puede llegar a vivir a la hora de
la despedida. Como siempre, tuvi-
mos que sacar las mantas no por el

[rio sino por el montdn de ldgrimas

que se derraman’.

Actualidad

Experiencias asi nos hacen
ver la importancia del ocio para
cualquier persona y que hay que
aprovechar los recursos y servicios
que existen, como este centro de
referencia estatal que no ha su-
puesto un gasto econémico de
alojamiento ni de dietas para estas
familias. Por lo que todos aquellos
que estéis interesados en conocer
el centro o hacer uso de algunos
de sus servicios podéis llamarles e
informaros (www.creenfermeda-
desraras.es y 947 253 950 ). Eso
sf, cualquier actividad que organi-
cemos desde BENE o desde la Fe-
deracién ASEM, os informaremos
nosotros directamente.

Paula Moreno
Trabajadora Social
Asociacion BENE
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I. Sudoku facil (solucion)
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' # BENE-ASEM les desea
- ﬁ Feliz Navidad y Prospero Afio Nuevo

Recorta esta postal por la linea de puntos y enviasela a todos tus seres queridos.
iLes sorprenderds!
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—=— BENE

BIZKAIKO ERITASUN NEUROMUSKULARREN ELKARTEA
ASOCIACION DE ENFERMOS NEUROMUSCULARES DE BIZKAIA

Centro Civico Bidarte

Avda. Lehendakari Aguirre n° 42
48014 Bilbao

Tel. 94 448 01 55
www.asociacionbene.com
bene@euskalnet.net

Atencién al publico de la Asociacidn:

De lunes a viernes de 8:30 a 13:30h, y los
miércoles y jueves también de 15:00 a 17:30h.

o8 Bra frie
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