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ASOCIACION ESPANOLA DE ESCLEROSIS TUBEROSA

AREAS DE ACCION DE LA ASOCIACION

1. ATENCION SOCIAL Y SANITARIA PARA LOS AFECTADOS Y SUS FAMILIAS.

Informacidén de Sede: Linea de Servicio de Informacién y Orientacidn (SIO).

En el afio 2022 la asociacidn atendié 988 consultas de usuarios, sobre muy diferentes
aspectos relacionados con esta patologia. Se aprecia una importante feminizacidn de las
consultas atendida, de las cuales, 218 han sido realizadas por hombres y 770 por
mujeres. De entre ellas, 248 consultas fueron realizadas por profesionales (ambito
sanitario, social y educativo) y 59 consultas se realizaron por la propia persona afectada
y 681 consultas por un familiar.

El servicio de Informacidon y orientacidon (SIO) es un servicio de continuidad para
afectados, familiares, profesionales y poblacién en general. Este servicio se presta desde
hace veintiun afios, es utilizado por profesionales sanitarios, educadores, psicdlogos,
orientadores y educadores sociales, ya que encuentran en este servicio un recurso para
las familias que padecen o sufren esta patologia.

1.1.  EL SERVICIO DE INFORMACION Y ORIENTACION SIO.

Integra las actividades de informacién dirigidas a afectados y familiares, profesionales
sanitarios, grupos e instituciones privadas y publicas, sobre los derechos que pudieran
corresponderles, informacidn sanitaria y los recursos sociales existentes, asi como ase-
soramiento juridico y legal, especializado en problemas sociales y su canalizacion,
cuando sea necesario, a los demas Servicios Sociales. Este servicio informa y orienta en
aspectos relativos a la falta de informacidn general sobre Esclerosis Tuberosa, no solo
aspectos clinicos.

Una enfermedad rara modifica las circunstancias de un afectado y las de su familia, a
nivel fisico, social, laboral, educativo, psicoldgico, etc. esto hace que estas personas se
sientan excluidas socialmente, por todo ello la asociacién focaliza la informacién de
todos estos ambitos para facilitarla al afectado y sus familiares.
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La informacidn ofrecida se efectuara desde la sede de la Asociacidon de forma presencial
con los familiares y afectados de forma individualizada, mediante teléfono o via e-mail.
Este servicio es gratuito para los socios y no asociados.

¢A quién va dirigido el servicio?

v Personas diagnosticadas de Esclerosis Tuberosa.

v' Personas que estan en procesos de ser diagnosticados o tienen la sospecha de
poder padecer la patologia.

v Cuidadores.

v' Familiares.

v’ Profesionales de la educacion.

v" Profesionales de los equipos educacidn temprana y orientacion.

v" Profesionales de la salud, investigadores y estudiantes.

v" Otras asociaciones y organismos relacionados.

v" Poblacién en general

La trayectoria de este servicio nos muestra
gue practicamente la mitad de las personas
gue han consultado con la entidad sobre
algun tipo de duda o necesidad son familiares
la persona afectada (69% de los casos). El
segundo perfil mas frecuente de consulta es
el del profesional, con un 25% de los casos. Le
siguen, no a mucha distancia el propio
afectado por esta patologia poco frecuente,
con un porcentaje del 6% de las consultas.

En linea con los datos anteriores, existe una
feminizacidon de las consultas al servicio de
atencion directa de dicha asociacion, siendo
fundamentalmente las mujeres (con un 78%)
guienes se dirigen a este servicio para hacer
consultas sobre si mismas, sobre la
enfermedad de sus hijos e hijas afectadas,
familiares o incluso pacientes. En el caso de los
hombres, el porcentaje se reduce al 22%.

Perfil de la persona que
consulta

M Profesional

25%
B Propio
afectado

6%
Familiar

Persona que realiza la
consulta

B Hombres

B Mujeres

NIF: G-82624750)
Inscripcion N 587221
Registro Nacional de Asociaciones

C/ Camarena, 119
local posterior
28047 — Madrid

info@esclerosistuberosa.org
TIf: 629485010 - 676933314
www.esclerosistuberosa.org
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El canal que utilizan con mas frecuencia para comunicarse con la entidad es a través del
teléfono (el 71 % de los casos). Muy de cerca, se utiliza el correo electrénico (22% de las
consultas recibidas).

Canal de contacto

B Atencion de consultas por Email

B Atencion de consultas Presencial

Atencion de consultas por Redes

Sociales

Atencion de consultas por
Teléfono

1.2. PROGRAMA DE INTERVENCION SOCIAL:

Los objetivos del Servicio de Informacion y orientacion son:

¢ Objetivo General:

v" Favorecer la creacién de una red social de apoyo para luchar contra el
aislamiento, desinformacién y desorientacién que genera la enfermedad a los
afectados y sus familiares.

¢ Objetivos especificos.

v’ Facilitar la informacion y la comunicacién sobre cualquier tema relacionado con
la enfermedad.

v' Apoyar y favorecer en el aspecto emocional y psicoldgico de los enfermos y sus
familias.

v’ Facilitar informacién sobre recursos socio-sanitarios disponibles.
v’ Facilitar informacion sobre recursos asistenciales.
v" Procurar informacién y conocimientos que permitan mejorar el auto cuidado y
la calidad de vida del paciente.
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Informacidén en sede:

e Actuaciones:

Atencidn individual y a familias en sede, mediante cita previa.
Atencidn individual telefdnica.

Informacidn sanitaria y prevencién de la enfermedad a parejas.
Asesoramiento legal a familias.

Informacién genética de la enfermedad.

Informacidn relativa a estudios clinicos.

ASENENENENEN

e Tipo de actuaciones:

Entrevistas individualizadas con padres.

Entrevistas con afectados y padres.

Informacidn sobre la patologia.

Informacidn a parejas siendo uno de ellos afectado por dicha patologia.
Asesoramiento legal.

Asesoramiento laboral.

Informacidn sanitaria.

Informacidn telefdnica.

Seguimiento telefdnico.
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Asi mismo, proveemos a las familias de un Diario de
Seguimiento, con el propdsito de ayudarles con la
organizacién de las diferentes visitas médicas y a su vez
facilitar la comunicacién entre los diferentes
especialistas.

GUiA
PARA ENTENDER
EL COMPLE]C DE

Esta guia se estructura de forma que su uso se hace facil EECIEROSIS
y cdmodo en el manejo, pues tras un diagndstico de TUBEROSA
estas caracteristicas, el nivel de informacion de los
diferentes especialistas puede llegar a desbordar a los
padres.

1.3. CONVOCATORIA DE AYUDAS INDIVIDUALES:

Gracias a la colaboraciéon de FEDER y FUNDACION
MUTUA MADRILENA, a través de la “Ill Convocatoria-
Programa Impulso” y de FUNDACION LA CAIXA”, a través
de la “Convocatoria de Promocion de la autonomia
personal y atencién al envejecimiento, a la discapacidad y
a la enfermedad”, la Asociacién Espafiola de Esclerosis
Tuberosa ha podido dotar a las familias solicitantes de una
ayuda econdmica individual para facilitar el acceso a
terapias, servicios de rehabilitacion y productos de apoyo,
con la finalidad de promover la vida independiente, la
autonomia personal y la mejora de la calidad de vida.

2. SERVICIO DE ATENCION PSICOLOGICA

La asociacién tiene un convenio de colaboraciéon con FEDER (Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras) para realizar la atencidn psicolégica a afectados y familiares. Este
servicio es gratuito para familiares y afectados.
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Las Enfermedades Raras cuentan con un diagndstico, prondstico y tratamiento complejo
y diverso. Esto supone el desconocimiento social de este tipo de enfermedades que han
hecho que los enfermos y sus familiares pasen la mayor parte de sus vidas con una carga
fisica y psiquica que por lo general se vive de forma aislada, lo que puede derivar en
estados de ansiedad, baja autoestima, aislamiento, depresién.

Ademas, estas enfermedades suponen una gran pérdida de oportunidades de tipo
social (relacién con amigos, vecinos..., el aislamiento, no querer dar explicaciones, la
falta de ganas en compartir actividades, el miedo al rechazo), laboral (el bajo
rendimiento, los permisos al médico, la ocultacidn, el rechazo de jefes y compafieros,
los problemas econdmicos..) y educativo (barreras arquitectdnicas, centros de
educacion especial, materiales adaptados...), para los enfermos y sus familiares y en
algunos casos la vivencia de los problemas, sin los apoyos necesarios, no les permite ni
tan siquiera albergar una minima esperanza de un futuro mejor.

Para poder hacer frente a todos estos obstaculos de una forma positiva y eficaz es
necesaria la intervencidon de un Psicélogo, que actle a lo largo de todo el proceso,
desde la fase de acogimiento en los primeros momentos en que se conoce la
enfermedad y surgen sentimientos de rechazo, dudas, incredulidad, sentimientos de
culpa, creencias erréneas...., hasta las posteriores fases de asimilacion y aceptacién de
la enfermedad, interviniendo tanto a nivel individual como familiar.

La atencion psicoldgica les dotara de los mecanismos para superar estas situaciones y
mejorara la calidad de vida, tanto de los afectados como de sus familias.

Como respuesta a estas necesidades, la Asociacion Espafiola de Esclerosis Tuberosa ha
derivado a 22 socios al Servicio de Atencion Psicoldgica y Grupos de Ayuda Mutua de
la Federacion Espaiola de Enfermedades Raras.

En la actualidad, este servicio sigue siendo demandado directamente por familiares y
afectados de la asociacién. Con el objetivo de cubrir estas demandas surge la necesidad
de mantener este servicio.

El apoyo emocional, la informacién y la orientacién que pueden recibir de los
profesionales que trabajamos en las asociaciones, del personal voluntario y de otros
afectados, son fundamentales para que puedan recuperar la estabilidad y la seguridad
necesarias para afrontar este proceso de cambio.
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3. SERVICIO DE LOGOPEDIA

La asociacion cuenta con un maestro en audicion y lenguaje para la realizacion de las
diferentes labores llevadas a cabo en este servicio.

Reeducacidén del lenguaje y logopedia. Actuaciones:

v" Entrevistas familiares de intercambio de informacién.

v Orientacidn a las familias sobre aspectos del lenguaje de sus hijos y actuaciones
a llevar a cabo.

v’ Identificacién y evaluacion de alteraciones linglisticas en los nifios/as que lo
soliciten.

v' Tratamiento logopédico individual de aquellos nifios/as que lo necesiten, tanto
en lenguaje oral (comprensién y expresion) como en lenguaje escrito. Asi como
ensefianza de sistemas alternativos y/o aumentativos de comunicacién en
aquellos casos en los que sea necesario.

v’ Valoraciones contintdas del proceso de reeducacién.
v Alta del servicio de aquellos nifios en los que se considere oportuno.
v’ Entrevistas familiares de intercambio de informacién.

v Seguimiento de posibles nuevos casos desde los primeros meses de vida, para
prevenir y atender tempranamente a aquellos que lo necesiten.

v Charlas informativas sobre el desarrollo lingtistico y estimulacion del lenguaje

4. PROGRAMA DE AUTONOMIA

Este proyecto de autonomia va mas allad de aprender correctamente las actividades de
la vida diaria y de desarrollar unas habilidades sociales, que permitan a las personas a
desenvolverse en la sociedad. La busqueda del mayor grado de autonomia es una
cuestion de derechos. Sus fines son la autonomia en relacién a personas con
discapacidad intelectual desde un punto de vista de los derechos humanos y en la
necesidad de trabajar la concienciacién y la reflexion para conseguir que estos sean
interiorizados por ellas.
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Es necesario, hacer hincapié en la importancia de ofrecer y dar competencias, apoyos y
oportunidades necesarias para conseguir, un mayor grado de autonomia. El objetivo es
defender una vida auténoma, ya que todos por ser persona tenemos el derecho a ser
auténomos y decidir.

Las carencias en la toma de decisiones de las personas con discapacidad intelectual, a
pesar del esfuerzo en los servicios para trabajar el tema de la autonomia vy
autodeterminacion, nos lleva a implementar proyectos de intervencién que potencien
la concienciacién y capacidad de tomar decisiones, hacerlas protagonistas de sus vidas,
desde un proceso reflexivo y creativo.

Las actividades a realizar son diversas, se hacen diariamente de lunes a viernes y cada
quince dias los sabados. Estas abordan actividades de la vida cotidiana, tareas
domeésticas, del hogar, el manejo del dinero, coger el transporte publico, hacer
recorridos cortos para ampliarlos luego en el barrio, el manejo de nuevas tecnologias,
apoyo en lecto-escritura, etc. El equipo que se dedica a hacer la autonomia es una
persona responsable de la autonomia en todos los aspectos anteriormente citados y en
la lecto-escritura. Cuenta con el apoyo de los y con las familias de los beneficiarios.

5. ASESORIA LEGAL

La asociacion cuenta con un servicio de asesoria Legal compuesto por una colegiada y
un colegiado, que se encarga de brindar la informacioén juridica a quien necesite de ello,
para la resolucion de asuntos que tienen que ver con la aplicacién de las leyes,
normativas, reglamentos en cualquier materia del Derecho.

Este servicio tiene como objetivo el asesoramiento para ayudar a dilucidar y resolver
cualquier asunto relacionado con las enfermedades raras y los derechos de los
afectados.

Algunos de los servicios que se ofrecen son:

- Asistencia y asesoria juridica especializada en la rama del Derecho.
- Elaboracién de dictamenes.

- Representacion letrada.

- Elaboracién de documentos juridicos.

En el aio 2022, 12 socios han sido derivados al Servicio de Asesoria Juridica.
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6. CONTACTO CON LAS ADMINISTRACIONES PUBLICAS Y ENTIDADES

La Asociacién Espafola de Esclerosis Tuberosa mantiene una relaciéon y comunicacion
constante y fluida con las siguientes administraciones publicas:

- Ministerio de Sanidad.

- Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid.
- Consejeria de Familia y Asuntos Sociales de la Comunidad de Madrid.
- Ayuntamiento de Madrid.

- Hospital 12 de Octubre de Madrid.

- Hospital Saint Joan de Deu de Barcelona.

- Clinica Ruber Internacional de Madrid

- Clinica Universitaria de Navarra.

-  FEDER

- FECAMM

- DRAVET

- CREER-Imserso

- European Tuerous Sclerosis Complez Association.

7. DESARROLLO E INVESTIGACION TERAPEUTICA DE LA ENFERMEDAD.

La Asociacion desde sus comienzos, mantiene sus objetivos principalmente en la
investigacion de esta patologia, para encontrar una posible cura de la enfermedad o en
su caso, mejorar la calidad de vida de sus afectados y dar una posible esperanza de vida.

Hace trece afios la Asociacidn junto con el Banco de Tejidos para Investigacion
Neurolégica dirigido por el Dr. Justo Garcia de Yébenes y su equipo de biologia
molecular, llega a un convenio y se monta el estudio de biologia molecular para los
afectados que pertenecen a la Asociacidn, realizando el diagndstico molecular de
Esclerosis Tuberosa de los genes TSC1 y TSC2 haciendo la secuenciaciéon de todos los
exones de ambos genes. Al afio se complementa con otro tipo de técnica denominada
MLPA para la busqueda de delecciones y duplicaciones grandes.
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En la actualidad las pruebas genéticas se realizan en el Hospital Valle de Hebron con el
equipo del Dr Eduardo Tizzano. La secuenciaciéon de nueva generacion (NGS) permite
que en un sdlo test sea posible secuenciar un gen, varios genes o el exoma completo.
Esta tecnologia proporciona un avance en la capacidad de diagndstico genético
reduciendo los plazos de respuesta.

Las pruebas genéticas se subvencionan para los socios un 100% y en la Clinica Heligen
Labs se hizo un convenio para los socios con unos precios mas econémicos.

e En marzo del 2008, se comienza un ensayo clinico auspiciado por la
Asociacion y con la aportacion de una subvencién del Ministerio de Sanidad
a la Clinica Puigvert con 402.000 euros. Se dota con este dinero al equipo de
investigacion de esa Clinica para realizar el estudio clinico de la accidén de la
rapamicina en angiomiolipoma renal que padecen afectados de Esclerosis
Tuberosa y evaluar la seguridad del farmaco en el paciente. El estudio clinico
da comienzo en junio del 2008 con la colaboracién de 20 a 25 pacientes que
durara 3 anos.

Los traslados de pacientes y alojamientos se abonaron desde la asociacién,
contamos con pisos de acogida en Barcelona, tras un convenio con dos
Fundaciones.

En la actualidad, los pacientes que participaron en dicho ensayo la mayoria
siguen con el uso de rapamicina por uso compasivo en hospitales de ambito
nacional. Los gastos de los afectados se subvencionaron el 90%. Solo para
los socios.

e En el afio 2011 comienza un nuevo Estudio Clinico para angiomiolipoma
renal, con un nuevo inmunosupresor denominado Everolimus en Fundacién
Puigvert, Barcelona con 6 pacientes de la Asociacion a través de laboratorios
NOVARTIS. Finalizado en el 2014. En el afio 2015 la Asociacién junto con el
ministro de Sanidad Alfonso Alonso, le informa de los resultados positivos del
medicamento para esta afectacion y le insta a pactar precio para
dispensacion de éste, para que los pacientes de ET y con afectacidn renal, se
apruebe, éste se aprueba para dispensacion Hospitalaria denominado
Votubia.

La asociacion cubre los gastos de las dos primeras revisiones para el
paciente y la familia, solo para los socios. Novartis se encarga una vez esta
reclutado el paciente de los gastos de los desplazamientos.
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e Enelafio 2012 comienza otro nuevo Estudio Clinico para SEGA (Astrocitoma
de células gigantes) en el cual se incluyeron 15 pacientes en diversos
hospitales de Espafia: H. Nifio Jesus, H. Valle de Hebrén, H. San Juan de Dios
y H. Virgen del Rocio. Con la colaboracidon de laboratorios NOVARTIS.
Finalizado en el 2015.En el afo 2015 se hace aprueba Votubia por
dispensacion Hospitalaria para pacientes de ET con esta sintomatologia.

La asociacion cubre los gastos de las dos primeras revisiones para el
paciente y la familia, solo para los socios. Novartis se encarga una vez esta
reclutado el paciente de los gastos de los desplazamientos.

e En el afo 2013 comenzd otro nuevo estudio de investigacion de Terapia
Génica hacia una mejora en el tratamiento y conocimiento prondstico de la
esclerosis tuberosa, con el investigador principal Miguel Angel Pujana, del
Instituto cataldan de Oncologia, Instituto de Investigacién de Biomédica de
Bellvitge, Barcelona, de una duracidn de 2 afios aproximadamente, en el que
se trata de probar una serie de fadrmacos en modelos preclinicos. Finalizado
en el 2015.

e En el primer semestre del afio 2013 dio comienzo un nuevo Ensayo Clinico
denominado EXIST 3 para epilepsia con la colaboracion de pacientes-ninos
de la asociacidn, a través de laboratorios NOVARTIS, este estudio consiste en
comprobar la reduccién de la frecuencia de crisis en afectados, el proceso de
seleccidon de pacientes se hizo desde la asociacidn, valorando criterios de
inclusidn y exclusion, a fecha de Enero de 2014 estaban incluidos en dicho
ensayo 21 afectados de todo el ambito nacional.

En 2014 se continuo con el seguimiento del estudio incluyendo a nuevos
afectados y en el afio 2015 se termina el reclutamiento de pacientes, para
seguir durante todo el periodo con el ensayo clinico. En el afio 2016 el ensayo
estad terminado y en breve estaran las publicaciones con los resultados de
este farmaco, en la actualidad no se dispensa por Hospital solamente para
uso de epilepsia. Se dispensa como uso compasivo en algunos casos de
epilepsia refractaria, pero no estd aprobado en la actualidad por el Ministerio
para la indicacidn de epilepsia.

La asociacion cubre los gastos de las dos primeras revisiones para el
paciente y la familia, solo para los socios. Novartis se encarga una vez esta
reclutado el paciente de los gastos de los desplazamientos.

NIF: G-82624750) C/ Camarena, 119 info@esclerosistuberosa.org
Inscripcion N 587221 local posterior TIf: 629485010 - 676933314
Registro Nacional de Asociaciones 28047 — Madrid www.esclerosistuberosa.org



ASOCIACION ESPANOLA DE ESCLEROSIS TUBEROSA

e En el ano 2016 se aprueba Votubia por el Ministerio para indicacion para
pacientes con ET con AML renal y para SEGA en pacientes con ET en dispensacion
Hospitalaria.

e En el afio 2018 se comienzan las primeras reuniones en la Aemps, para el ensayo
clinico para epilepsia refractaria en diversos Hospitales de dmbito nacional. Se
realizan durante el afio 2018 diversas reuniones con la Aemps y con los CEIM de
los Hospitales implicados en el ensayo clinico a desarrollar en el ailo 2019-2021.

e En afio 2021 hemos colaborado con la Clinica Universitaria de Navarra en un
NUEVO RECLUTAMIENTO PARA ENSAYO CLINICO CON RAPAMICINA-POMADA. Se
trata de un estudio de eficacia y seguridad con rango de dosis de la crema tépica de
RAPAMICINA para el angiofiboroma facial asociado con el Complejo de Esclerosis
Tuberosa. Fase 2/3, multicéntrico, doble ciego, controlado con placebo,
aleatorizado, de grupos paralelos, comparacion de dosis-respuesta de la eficacia y
seguridad de una crema tépica de rapamicina para el tratamiento de angiofibromas
faciales (AF) asociados con el Complejo de esclerosis (CET) en pacientes de 6 afos
en adelante.

El estudio tiene como objetivo comparar la seguridad y la eficacia de dos
concentraciones diferentes de rapamicina crema, tépica y placebo durante 26
semanas en el tratamiento del angiofibroma facial (AF) asociado con el complejo de
esclerosis tuberosa (TSC).

8. INFORMACION, DIFUSION Y SENSIBILIZACION

wwuw.esclerosistuberosa.org
La difusidn de la patologia entre los profesionales se hace con
Q la entrega de tripticos e informacion de la patologia, para
facilitarlos a sus pacientes, se hace habitualmente entre los
omm Hospitales con los que la Asociacién trabaja de forma conjunta

&
o y donde tiene equipos multidisciplinares de la patologia como
i o Madrid, Barcelona, Sevilla, Bilbao, Valencia, Murcia, Donosti,

S ) etc.
info@esclerosistuberosa.org
91 719 36 85
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La difusién también se hace mediante:

- Ponencias en jornadas de enfermedades raras o minoritarias y jornadas médicas.

- Através de otras de organismos oficiales.

- En colegios de Educacién Especial.

- Através de la web www.esclerosistuberosa.org y las redes sociales: Facebook e
Instagram.

> Actualizacién “Guia para entender el Complejo de Esclerosis Tuberosa”

Un elemento clave para mejorar el diagndstico y la atencion de las enfermedades raras
es proporcionar y difundir informacidn exacta en un formato adaptado a las necesidades
de las personas afectadas y sus familias. En esta linea, en el aino 2013 y gracias a la
colaboracién de Novartis, la Asociacion Espafiola de Esclerosis tuberosa desarrollé la
“Guia para entender el Complejo de Esclerosis Tuberosa”. Esta guia explica de manera
sencilla y visual qué es el CET, cuales son sus principales sintomas, por qué se produce,
como se diagnostica y cdmo debe hacerse un correcto seguimiento de la misma. Se trata
de un material muy valorado y utilizado por nuestro colectivo. En 2021 el grupo
internacional de consenso del complejo de esclerosis tuberosa revisé la prevalenciay la
especificidad de las manifestaciones clinicas asociadas al CET y analizo los criterios del
CET para el diagndstico, vigilancia y manejo publicados en 2013. Estas actualizaciones
nos han llevado a revisar la_informacidn incluida y elaborar en 2022, gracias a la
colaboracién de Novartis, la nueva “Guia para entender el complejo de esclerosis
tuberosa”.
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> Actualizacién web.

Por la misma razon, y gracias a la colaboracién de FEDER, hemos revisado y actualizado
los contenidos en la web de la asociacion, con nueva informacion diferenciada para
profesionales y familias.

Recomendaciones de vigilancia y manejo para 1SC.

Corazén
. ,]’
|- .
\.J Corazon
PARAEL TSC RECIEN DIAGNOSTICADO O BAIO SOSPECHA PARA PERSONAS DIAGNOSTICADAS DE TSC
» Considere |a ecocardiografia fetal para detectar personas con alto » Dbtenga un ecocardiograma cada 1 a 3 afios en pacientes pediatricos
riesgo de insuficiencia cardiaca después del parto cuando se asinfomaticos hasta que se documente |a regresion de los
identifiqguen rabdomiomas mediante ecografia prenatal rabdomiomas cardiacos. Es posible que se requiera una evaluacion
« Obtener un ecocardiograma en pacientes pediairicos, especialmente si diagnostica mas frecuente o avanzada para los pacientes sintomaticos.
son menores de ires afios. « Obtenga un electrocardiograma cada 3 a 5 afios en pacienies
= Obtenga un electrocardiograma en todas las edades para evaluar los asinfomaticos de todas las edades para monitorear defectos de
defectos de conduccidn subyacentes conduccién. Es posible que se requiera una evaluacion diagnastica
mas frecuente o avanzada, como monitoreo ambulatorio y de eventos,
para pacientes sintomaticos

Recomendaciones de vigilancia en TSC

En &l momento del diagnostico se realizan multitud de pruebas médicas. Las personas y los padres también deben conocer las

pruebas de rutina que deben realizarze. Las siguientes tablas muestran la deteccion de vigilancia sugerida para TSC:

CEREBRO +

PIEL. DJOS, DIENTES +

CORAZON +

RINONES +

PULMONES +

GENETICA +
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> Colaboracién con CINFA-Salud.

En el afio 2022 hemos colaborado con CINFA en el desarrollo de articulos divulgativos
para la web y plataformas de colaboracién de CINFA.

CINFASALUD Ocinfa

Nos mueve la vida
CCUIDADO DIARIO BEBES Y NINOS VIVIR CON... OTRAS ENFERMEDADES MEDICAMENTOS NUESTROS EXPERTOS MAS

Introduce tu bisqueda y pulsa enter...

¢Qué es el Complejo Esclerosis Tuberosa?

Inicio /  Complejo de Esclerosis Tuberosa Siguenos en

Complejo de Esclerosis Tuberosa
- f vyvo ® 8 ¢

B 1 f v @ in

- Colaboracion con la Universidad Complutense de Madrid.

En 2022 hemos colaborado con la UNIVERSIDAD COMPLUTENSE DE MADRID -
FACULTAD DE MEDICINA (ASIGNATURA: BASES CELULARES DE LA GENETICA HUMANA.
COORDINADORA/TUTORA: PROFA. ROSA SUCEDON AYUSO. ALUMNOS: Carlos
O’Connor Garcia y Leonel Rosas Vera) en el desarrollo de una video titulado “Esclerosis
Tuberosa: Enfoque social hacia la integracién plena del paciente y apoyo al familiar”,
para el cual se ha entrevistado a diferentes personas afectadas por CET y familiares.

El objetivo del video es proporcionar informacion al paciente, familiares y cuidadores
sobre la esclerosis tuberosa, a partir de su diagnéstico, signos clinicos, manejo, asi como
opciones de integracion social.

La realizacién del video tiene estricto caracter académico y es parte de las estrategias
evaluativas de la asignatura Bases Celulares de la Genética Humana, incluida en el
pensum de estudios del Grado de Medicina en la Universidad Complutense de Madrid.
Su divulgacidn esta estrictamente limitada segun las normativas legales al ambito
universitario y hospitalario.
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> Dia de Concienciacién sobre el Complejo de Esclerosis Tuberosa.

El 15 de mayo de 2022 ha marcado el décimo dia de concienciacién de la Esclerosis
Tuberosa y décimo aniversario de la Asociacién Europea.

Por ello los edificios de diferentes ciudades vistieron iluminados de azul.

i

= el
,g'"‘ wl ml mlom

ENTREVISTA

ESPECIAL Con motivo de una fecha tan senalada, tuvimos el honor

de realizar una entrevista especial al Dr. Antonio Gil- Nagel,
- investigador de referencia internacional en el campo de la
epilepsia, responsable de Neurologia en el Hospital Ruber
Internacional de Madrid.

En la entrevista “Hablamos de Epilepsia con el Dr. Gil-
Nagel”, quisimos trasladar las dudas mas frecuentes que
recibimos de las familias para poder dar una respuesta
cercana a sus inquietudes.

HABLAMOS DE EPILEPSIA CON EL DOCTOR GIL-NAGEL

ENTREVISTA EN EXCLUSIVA CON MOTIVO DEL
DIA INTERNACIONAL DE LA ESCLEROSIS TUBEROSA
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> Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

El 28 de febrero, como cada afio, la Asociacion Espafiola de Esclerosis Tuberosa se suma
a las campafias de sensibilizacion en enfermedades raras.

ausa 9e'\et|(.a de ePl\ePS‘a Yy
C

autisme

Esclerosis
&

£1 Comple)e de astorn®

CYCSELA

COMPARTE TUS

> Dia Mundial de la Epilepsia

La Asociacion Espafiola de Esclerosis Tuberosa asistid en nuestra [EiEEESEGG—_————
DEL DOCUMENTAL

representacion al pre-estreno del documental "Episodios de una EPISODIOS DE UNA VIDA
vida", que trata de contribuir a la desestigmatizacion de la epilepsia
entre la sociedad. El evento tuvo lugar con motivo del "Dia Nacional
de la Epilepsia".

Martes, 24 de mayo de 2022
Dia Naci ssia

18.30n
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> ‘La voz de las personas con cdncer’’, alianza para hacer llegar las necesidades de los
pacientes oncoldgicos a politicos y gestores sanitarios

Participamos del grupo de trabajo y estudio de ‘La voz de las personas con cancer’:

e Unidn de 15 entidades de pacientes para reflexionar y concretar propuestas en
2022 sobre dos temas prioritarios: la humanizacién y la equidad en la atencién
sanitaria de los pacientes de cancer.

e ‘Lavozde las personas con cancer’, analizara las necesidades transversales del
paciente en los dmbitos prioritarios, a través de una encuesta a los pacientes
oncolégicos cuyos resultados recogerd el documento de consenso

https://es.surveymonkey.com/r/LV_CA

Alrededor de 20 millones de personas fueron diagnosticadas de cancer en todo el
mundo en 2021 segun la Organizacién Mundial de la Salud. En las préximas dos décadas,
esa cifra puede crecer hasta los 27 millones. Esta enfermedad representa la segunda

causa de mortalidad en el pais detrds de las causas cardiovasculares.

El nimero de tumores crece a causa de varios factores: el aumento de la poblacidn; el
envejecimiento de la misma; la exposicién a factores de riesgo como el tabaco, la
obesidad o la contaminacién; y el aumento de la deteccidén precoz gracias a programas

de cribado de tumores como el de mama, cuello de Utero y prostata.

La crisis sanitaria provocada por el coronavirus ha reforzado la necesidad de dar voz a
los pacientes, ante los agentes de interés. Ante esta situacién, nace La voz de las
personas con cancer, un proyecto promovido por Novartis que ha facilitado una alianza
de 15 asociaciones de pacientes oncohematolégicos, para mejorar la concienciacién de
la sociedad sobre la enfermedad, un modelo de atencién humanista y conseguir la

igualdad en el acceso al diagnéstico y la atencion sanitaria.

Con este objetivo, lanzamos una encuesta para recoger la perspectiva y experiencia de
los pacientes integrados en las 15 asociaciones participantes. Los resultados se
integraran en un documento de consenso y posicionamiento del grupo sobre

la humanizacién y equidad.
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> Desfile Solidario.

El pasado 2 de junio de 2022 tuvo lugar el primer desfile solidario organizado por
TeMeCé y Reveligion, a favor de la Asociacion Espafiola de Esclerosis Tuberosa.

El evento tuvo lugar en el Invernadero del Palacio de Cristal de Arganzuela, cedido por
el Ayuntamiento de Madrid lo que ha hecho posible la realizacién de este desfile.

El mundo de la moda se ha volcado con toda su energia y ha unido fuerzas con el fin de
recaudar fondos para la causa, concienciar, dar visibilidad y ayudar a las personas
afectadas.

Especial agradecimiento a los disefiadores que generosamente han accedido a prestar
prendas de sus colecciones para la realizacién de este desfile: Agatha Ruiz de la Prada,
Leandro Cano, Montenegro, Beatriz Penalver, Isabel Sanchis, Real Studio, Marlo
Studio, Reveligion y Apez Apez.

El desfile no hubiera sido posible sin el trabajo de todos los patrocinadores:
Ayuntamiento de Madrid, Wishdom, Comunitelia, Estacada, Corcovo, Aranda
Formacién, Productores de Sonrisas, y la inestimable dcolaboracién de todas las
modelos de las Agencias: Sevilla de Moda, Agencia River, Coach 4 Models y Harpo
escuela de maquillaje.

Nifios y jovenes afectados de Esclerosis Tuberosa compartieron pasarela con modelos
profesionales para dar luz y voz a todas las familias a las que representamos. El resultado
superd nuestras expectativas en asistencia y difusién en redes sociales.
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> Otras actividades.
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13.00h-. Encuentro de Rondallas:
-Agrupacion Folclirica La Alegria de Villatobas.
- Rondalla La Alegria de Villatobas
5 . - Grapu Fl Desgunce de Santa Cnes de la Zawza.
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