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Malalties rares a Ponent

Es calcula que dos-centes persones
lleidatanes atenen cinquanta-

S.DIEGO
I LLEIDA] “La investigaci6 és la
nostra esperanca.” Amb aquest
lema es van manifestar dimarts
més de mig centenar d’associa-
cions de pacients de malalties
rares, professionals de Ia sanitat
ide la indistria farmacéutica,
que van unir esforgos per fer
front comii i exigir compromi-
sos politics. “L’inica manera
que tenim de millorar la qualitat
de vida dels malalts és avangar
en la investigacié d’aquestes
malalties”, va afirmar Jor-
di Cruz, delegat a Catalunya
de la Federacio Espanyola de
Malalties Rares (FEDER). “Per
aix0 hem demanat al conseller
* Toni Comin més inversi6 i que
dediqui La Maraté de TV3 de
Pany que ve a les malalties mi-
noritaries, coincidint amb 'any
internacional d’aquestes malal-
ties”, va afegir. Es calcula que
hi ha més de 7.000 malalties
rares que afecten la vida diaria
de milions de persones a tot el
moén. A Espanya, es calcula que
hi ha tres milions d’afectats i a
Lleida, uns dos-cents (inclosos
la nena de Figols el pare de la
qual esta a la presé acusat de
quedar-se els diners que recap-
tava per a la petita). La majoria
d’aquestes malalties sén d’ori-
gen genétic, greus i dificils de di-
agnosticar. E120% dels afectats

SEU A LLEIDA

La Fundacié Niemann-Pick
es va crear el 2001 per

4 families, una de Lleida,

i es va quedar aqui la seu

tarda més de deu anys a rebre
un diagnostic.

Davant d’aquest panorama,
les associacions d'afectats sén
clau per millorar la qualitat de
vida. A Lleida, hi ha des de fa
disset anys la sen de la Fundacié
Niemann-Pick d’Espanya. Els
seus fundadors van ser quatre
families (una de Lleida i les al-
tres tres, de Sevilla, Cartagenai
Jaén). Totes tenien fills afectats
d’aquesta malaltia hereditaria
que provoca un progressiu de-
teriorament de les funcions vi-
tals (pérdua de la capacitat de
parlar, caminar, empassar ali-
ments, insuficiéncia respiratoria
i capacitat intellectual),

Avui treballen a la seu llei-
datana tres dones (dos de for-
ma voluntaria) que atenen
ciquanta-cinc families de tot

o

Es calcula que hi ha unes 7.000
malalties minoritaries, la majoria
d‘origen genétic, que afecten el
dia a dia dels malalts.

Julia Gonzalez (a dalt),

PEstat. La seua coordinadora,
Julia Gonzilez, va explicar ahir
que el seu treball consisteix a
potenciar la investigacié (des
del 2001 aquesta fundacié ha
financat vuit estudis), atendre
les families i divulgarla malal-
tia (a través de les xarxes socials
iamb la revista anual Sensaci-
ones). Gonzalez va afegir que
cada any organitzen un congrés

A Ponent es calcula que hi ha unes
200 persones amb alguna malal-
tia minoritaria que afecta diverses
parts del seu organisme.

mediciuna trobada de families
d’un cap de setmana en algun
lloc d’Espanya per compartir
experiéncies.

Un dels principals problemes
dels afectats de malalties rares
€sla dificultat de trobar perso-
nes amb el mateix diagnostic.
Per solucionar-ho, dos joves
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MALALTIES RARES LLEIDATANS ANYS FINS AL DIAGNOSTIC

El 20% dels afectats tarda més de
deu anys a rebre un diagnastic, la
qual cosa allarga el seu calvari fins
que no troben un tractament.

FUNDACIO NIEMANN-PICK

la treballadora social Olga Bresco | dos afectats de Niemann-Pick, Cruz i Diego.

espanyols han creat la plata-
forma www.diseasemaps.org,
un mapa mundial que registra
malalties rares i posa en con-
tacte persones amb el mateix
diagnostic que poden trobar el
suport i la comprensi6 que, de
vegades, els falta.

La pagina ja agrupa més de
115.000 usuaris, entre pacients,
metges i investigadors.

" s’ha testat de manera re-

pateixen una afeccié minoritaria a la provincia || Tres dones
cinc families amb fills diagnosticats de Niemann-Pick a tot ’Estat

Lleida facilita
el diagnostic
de les malalties
rares

B Investigadors de la Uni-
versitat de Lleida (UdL)
ide I'Institut de Recerca
Biomedica de Lleida (IR-
BLleida) han desenvo-
lupat una aplicacié web
gratuita que ajuda en el
diagndstic inicial de més
de 4.000 malalties rares.
Per poder crear I'eina Ra-
re disease discovery, els
investigadors han utilit-
zat un conjunt de dades
obertes que relacionen les
malalties rares i els simp-
tomes. Aquest software
permet que el personal
medic obtingui automa-
ticament una llista de
malalties, ordenades de
més a menys puntuacio,
després d’haver identificat
iseleccionat els simpto-
mes que presenten els pa-
cients. Per tal de verificar
la seua utilitat, el prototip

trospectiva amb un grup
de cent vuitanta-set per-
sones diagnosticades d’al-
guna malaltia rara.
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Malalties rares

BUna malaltia és considerada
rara quan afecta un nombre
limitat de la poblacié total,
definit a Europa com a menys
d'1 per cada 2.000 ciutadans.

Afectats

B Entre el 6 i el 8% de la po-
blacié mundial, més o menys,
estaria afectada per aquestes
malalties, o sigui, més de tres
milions d’espanyols i trenta
milions d'europeus.

Croniques i degeneratives
B Les malalties rares sén, ma-
joritariament, croniques i de-
generatives, E| 65% s6n greus
i invalidants.

Dificultats

B Els principals problemes
que presenten aquestes afec-
cions son el dificil diagnas-
tic i la falta d‘informacié i
d'investigacié.




