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«SLC6A1 es una enfermedad
rara, pero ya no es invisible»

Laura Diaz Camacho Madre de Hugo

La asociacién, fundada
desde Ermua para familias
con SLC6AL, organizara
una actividad en la villa
para recaudar fondos

para su investigacion

AINHOA LASUEN

ERMUA. Hugo nacié con una ence-
falopatia epiléptica por una muta-
cion del gen SLC6A1 (del que toma
el nombre su enfermedad), que se
le diagnostico a los 19 meses. Tras
conocer el diagndstico de su hijo,
lavecina de Ermua, Laura Diaz Ca-
macho, ha vivido una verdadera
odisea en busca de soluciones.
Hace pocos meses (Hugo tiene ya
5 anos), Laura ha encontrado, a
través de una web estadouniden-
se, a otras seis familias espafolas
con este diagnostico, que ahora se
han unido en una asociacion. Para
ella ha sido un revulsivo y ahora
esta decidida a visibilizar la en-
fermedad de su hijo para conse-
guir, entre otros objetivos, que les
suministren un medicamento que
se usa para otras patologias, y que
«la terapia génica llegue a enfer-
mos como mi hijo» para encon-
trar una cura a su enfermedad.
—Usted es maestra de Educacion
Especial de Audicion y Lengua-
je. ¢Cuiando comenzd a notar algo
diferente en su hijo?

— A los 4 meses no se volteaba en
la cama, no cogia nada con las ma-
nos, no te miraba, no se giraba, no
sonreia. No se lo conté a nadie. Me
intentaba enganar pensando que
cada nino tiene su ritmo, pero te-
nia otro hijo, 4 afos mayor, y te-
nia la alarma puesta. Como los pe-

Hugo es la cara amable de la cruz SLC6AT, para la que buscan cura. L. p.

diatras no me decian nada, me en-
ganaba a mi misma. En la revisién
de los 9 meses le transmiti al pe-
diatra lo que pensaba y nos deri-
varon a neuropediatria. Todo fue
muy rapido. Nos atendio Itsaso
Martin Carreray le debo la vida.
— ¢Qué fue lo peor de la odisea
posterior?

—No tener un diagnéstico. Yo era
de las que decia que las etiquetas
no me hacian falta para nada, pero
me he dado cuenta de que son
muy necesarias para las familias.
Necesitas saber qué tiene. Luego
toca digerirlo. Eso es otra cosa.
— ¢Cudles son los sintomas de
Hugo?

— Epilepsia y crisis de ausencias,
se queda con los ojos volteados y

encasquillado un tiempo hasta
que vuelve. La enfermedad tiene
epilepsia, discapacidad intelec-
tual, retraso o ausencia del len-
guaje. Hugo, por ejemplo, no ha-
bla, solo chilla e intenta senalizar.
Estamos intentando ensefarle al-
gunos signos, pero las manos no
las utiliza como debiera. Es muy
dificil la comunicacion con ély
para él es un fiasco. Hablamos de
discapacidad intelectual y tras-
torno de la marcha. Tiene tam-
bién caracteristicas del trastorno
del espectro autista. Todo se debe
a que tiene una proteina que es
defectuosa, que es la encargada
de mantener a las neuronas tran-
quilas, por eso el cerebro de Hugo
esta dandole descargas continuas,

no descansa y le machaca. Esta
continuamente en una montana
rusa- Cualquier cosa, un ruido,
unaluz, un movimiento raro, una
frustracion del tipo que sea, le
convierte en unabomba explosi-
va en décimas de segundo. En
cualquier momento, incluidas las
noches. Ahora no hay nada que
regule eso. Esa epilepsia pasa de-
sapercibida al ojo. Tt crees que
no le estd dando nada, pero si le
estd dando. Apenas duerme. Hugo
tiene estereotipias muy marca-
das (palmeteo, movimiento de ca-
beza, retorcimiento de manos, se
autolesiona). Se atraganta al co-
mer, come todo triturado y, aun
asi, no quiere comer.

El revulsivo

- ¢Qué supone para usted crear
la asociacion SLC6A1?

— Descubri hace poco, en Carna-
vales, la existencia de otras fami-
lias. Fue muy importante. Com-
partes tu vida con personas que
no conoces de nada, pero cono-
cen a la perfeccion loque tu vives.
Ha sido complicado, por eso es tan
importante hacer visible nuestra
enfermedad. Conocer a las fami-
lias fue un revulsivo. Fue el em-
puje para decir «ahora ya no hay
quien me pare». No hay en Espa-
Na un registro de pacientes que
podamos conectarnos, poreso es-
tamos preparando una pagina web
‘SLC6A1Spain’, para no tener que
acudir a la de Estados Unidos.

— ¢Qué van a hacer desde la aso-
ciacion?

— Pretendemos recaudar fondos
para la investigacion. A dia de hoy
no tiene cura. Hay algo que se lla-
ma terapia génica. Suena a cien-
cia ficcidn, pero existe. La enfer-
medad de nuestros hijos es can-
didata a ese reemplazo de genes.
Es bastante plausible. Ahora en la
asociacion buscamos concienciar
a la gente, que sea visible, porque
estamos convencidos de que hay
mas gente con esta enfermedad y
diagnoésticos erroneos. Hay que
hablar de ella, visibilizarla y con-
cienciar. Es unaenfermedad rara,
pero ya no es invisible.
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ESPERANZA

«Un medicamento
utilizado tras estudiar la
variante de Hugo esta
funcionando para
controlar las epilepsias»

— Ademas, han conseguido mu-
chos avances médicos.

—De forma fortuita y tocando puer-
tas hemos conseguido que se cree
un equipo de investigacién mul-
tidisciplinar a nivel mundial. A
través de un estudio que hicimos
con Hugo, conseguimos que Bar-
celona, Pais Vasco, el Severo Ochoa
y el Instituto Carlos IIl de Madrid
estudien la enfermedad y se inte-
rese también un equipo de Esta-
dos Unidos. Nos dicen que, utili-
zando la variante de Hugo, han
probado un medicamento que esta
funcionando para controlar las
epilepsias. Es el cuarto mas caro
del mundo. Se utiliza, adia de hoy,
para otras enfermedades como la
esclerosis lateral amiotrdfica. La
Agencia Europea del Medicamen-
to lo tiene aprobado. En Espana
forma parte del circuito de Segu-
ridad Social para esoscasos pun-
tuales, pero no se ha aprobado
para pacientesde SLC6A1. En Es-
tados Unidos ya hay ensayos cli-
nicos en pacientes y los resulta-
dos son buenos. No es la panecea,
pero si mantiene a raya la epilep-
sia. Apuntamaneras. Estamoscon
mi neurdloga luchando para que
entre en la Seguridad Social.

- En Hugo, ¢qué conseguiria el
medicamento?

— Mantener a raya esa epilepsia.
Dormiria, no habria tantos cam-
bios de humor, y se pararia el de-
terioro cognitivo, porque la acti-
vidad eléctrica se frenaria.

— En julio vamos a poder cola-
borar en su causa desde Ermua.
— Gracias a la ayuda de cuatro pa-
dres de la clase de mi hijo, que son
nuestros angeles de la guarda, se
va a organizar una exhibicion ca-
nina de belleza del circuito nacio-
nal. Va aser el 15 de julio.
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EIBAR-SAN SEBASTIAN

Laborables: 6.10%, 6.40*, 7.10%*, 7.40, 8.10,
8.45%,9.15%,de 10.10 3 21.10 cada hora
13 05* 18 10*, 19.10*.

,de
10.10 F) 17.10 cada hora, 13.15*, 15.10*,

cada hora, 11.20%, 14.30%, 14.50%, 15.20%,
16.20*, 17.20, de 18.20* a 22.20* cada hora.

abados: 6.50, 7.20%, 7.50¥, de8.20a 21.
cada hora, 11.20%, 14.20%, 16.20%, 17.20%,
18.20%, 19.20%*, 22 35*100 20.

omingos Y festivos:
14.20%, 16.20*, de 18 20* a 20 20* cada hora y
22.20%.

*[{eqada a Ermua

EIBAR-BILBAO (Autopista)

De lunes a sabado: Desde las 6.40 hasta las 20.40
cada hora. Domingos y festivos: Desde las 7.40
hasta las 21.40 cada hora.
BILBAO-EIBAR (Autopista)
Laborables: De 6.40 a 21.40 cada media hora.
Sabados-festivos: /.40 a 21.40 cada media hora.
EIBAR-VITORIA

Laborables: 6.25, 6.40, 6.55 y de 7.30a221.30
cada hora.
Festivos: De 6.30 a 23.30 cada hora.

VITORIA-EIBAR

Laborables: 6.15, 7.00, 7.15, 7.45 y de 8.15
22.15 cada hora.

cada hora

Laborables: 6.50, 7.20*, 7.50*, de 8.20 a 14.20

16.10%, 18.10*, 19.10%, 20.10%, 21.30, 23.10. estivos: De b.15a
estivos: 8.10, 10.10¥, 12.10, I3. -10%, ¥

17.10, 18.10, 19.10* y 21.45*. EIBAR-PAMPLONA
*53lida desde Ermua diez minutos antes Laborables y festivos: 8.30
SAN SEBASTIAN-EIBAR PAMPLONA-EIBAR

Laborables y festivos: 11.00.

EIBAR-ARRATE
Laborables: 15.00.
Sabados: 14.00
Festivos: 9.00, 10.
ARRATE-EIBAR
Laborables: 15.30.
Sabados: 14.30
Festivos: 9.30, 10.30, 11.30, 12.30 y 13.30.
EIBAR-ELGETA
Lasb%ablgssﬁ 30083%0,11.00. 13.30,15.30,

1 1 y_
Festivos: 8.30, 11.30, 13.30, 15.30y 20.30
ELGETA-EIBAR
Laborables: 6.50, 8.50,11.20, 13.50, 15.50,
16.50, 18.50 y 20.50

estivos: 8.50, 11.50, 13.50, 15.50y 20.50.
EIBAR-HOSPITAL MENDARO

Lunes a viernes: 6.20, 7.05 (de 7.05 a 22.35 cada
media hora).

abados: De 7.00 a cada hora.
Domingos: de 8.00a 21.00 cada hora.

HOSPITAL MENDAROC-EIBAR

Laborables: De 6.45 a 21.15 cada media hora.
Sabadosy festivos: De 7.45 a 20.45 cada hora.

. 11,00, 12,00y 13.

TRENES
BILBAG-EIBAR

Laborables: 5.57. Diario: (De 6.57 a 20.57 cada
hora), 9.34y 20.34.
Sabado noche: 23.50, 1.50, 3.50y 5.50.

Laborables: 6.13, 7.13. Diario: (De 8.13 2 22.13
cada hora), 10.36 y 21.36. Noches: 2.05, 4.05,
6.05y7.29.

ERMUA-BILBAO

Laborables: 6.19'y 7.19. Diario: De 8.19a 21.19
cada hora.

SAN SEBASTIAN-EIBAR

Laborables: 5.47, 6.47. Diario: De 7.47 2 20.47,
cada hora, 9.20 y 20.20.

EIBAR-SAN SEBASTIAN
Laborables: 6.13 y 7.13. Diario: De 8.13a 22.13
cada hora, 10.35y 21.35.

FARMACIAS

De 9.00 a 22.00: Iraundegui Arzallus (Fermin Cal-
beton, 19 izda).

ERMUA
De 9.00 3 22.00: Ugarte Canales (Goinkalea, s/n).
EIBAR-ERMUA

Noche. De 22.00 a 9.00: Sanchez Castafio (Julian
Etxeberria, 7. Eibar),




