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DiA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

EL TESTIMONIO DE TRES FAMILIAS DE EIVISSA

sindrome de KBG. «Todas las familias que conocemos que estan en nuestra situacion coincidimos en lo dificil que es diagnosticar
esta dolencia, sobre todo cuando es leve, sefiala Eliana Hock, madre de Charo, una nifia de once afios a la que en 2019,
coincidiendo con el 28 de febrero, se le diagnosticé una de las enfermedades que son consideradas raras. La Unién Europea
clasifica como tal a aquellas patologias que tienen una prevalencia de menos de 5 casos por 10 000 habitantes.

«Hasta lograr el diagnostico pasaron
siete anos de pruebas e incertidumbre»

Eliana Hock, madre de Charo, una nifia de once afios con sindrome de KBG, relata el largo periplo al que se enfrentaron hasta
conseguir confirmar qué enfermedad padecia la pequefia, «fue necesaria la prueba del exoma, que se llevo a cabo en Mallorcas

Maite Alvite
EIVISSA

M Charo tiene once afos y le en-
canta ir a clase, bailar y hacer vi-
deos en TikTok. A esas actividades
dedicaunaparte del dia. Las tardes
deloslunesylosjueves, sinembar-
go,las tiene ocupadas condistintas
terapias que recibe enla sede de la
Asociacién de Personas con Nece-
sidades Especiales de EivissayFor-
mentera (Apneef). Alli, ademds de
acudir a sesiones de psicomotrici-
dad, cuenta con el seguimiento de
una psicéloga y una logopeda.

El objetivo es mejorarla calidad
devidaylaindependenciadeCha-
ro, alaqueselediagnostic en 2019
sindrome de KBG, una patologfa de
baja prevalencia causada por mu-
taciones en el gen ANKRD11. Su
madre, Eliana Hock, recuerda per-
fectamente la fecha: «Fue justa-
menteun 28 de febrero, el dia de las
enfermedades raras (jornada que
secelebrahoy)». Llegar aeste diag-
néstico no fue nada facil, «pasaron
siete anos de pruebas e incerti-
dumbre», durantelos cualeslos pa-
dres de Charo peregrinaron de un
médico aotroenArgentina, supafs
natal.

«A los ocho meses percibimos
que le costaba gatear y sostener la
cabeza y empezamos a ir a médi-
cos. Alafno y medio consultamos a
un neurdlogo. Charo tardé en ca-
minar y no tenia la misma fortale-
zamuscular que otrosnifos. Ame-
dida que iba creciendo seiban no-
tando mds cosas. Sabiamos que
algonoestababien, peronos trata-
ban de locos. El diagnéstico que
nos daban era que tenfa un retraso
general del desarrollo», relata Elia-
na.

Precisamente el retraso en el de-
sarrollo es una de las caracteristi-
cas del sindrome de KBG, ademds
deladiscapacidad intelectualyuna
serie de rasgos fisicos caracteristi-
cos como la macrodoncia (espe-
cialmente de los incisivos centra-
les superiores), la cara triangular,
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Charoy Eliana con un globo rojo con Iassiglasﬁe KBG, en la playa.

las orejas prominentes o las cejas
gruesas, ademds de la baja estatu-
ra, que no se da en todos los casos.

«En Argentina, desde los dos
afos, mi hija acudié a sesiones de
logopedia, psicologiay psicomotri-
cidad. Ademds, se le realizaron di-
ferentes pruebas buscando la cau-
sa a los sintomas que presentaba.
Sehicieron estudios genéticos, que

El 5 de marzo en Madrid
se llevard a cabo el

primer evento solidario
de esta entidad

MAITE ALVITE. ENVISSA
W Hace tres meses que se ha
constituido formalmente la
Asociacion Espanola del Sin-

siempre dieron resultados norma-
les, pero solo conlaprueba del exo-
ma, que no se realizaba en Argen-
tina y cuyos altos costos no cubria
ni la seguridad puiblica ni privada,
se puede descubrir esta patologfa.
Se la hicimos ya en Espafia, donde
nos mudamos hace cuatro anos»,
detalla la madre de Charo.

Fue en Eivissa, en su colegio en

drome KBG. Los padresde Cha-
ro, Javier y Eliana, forman parte
de esta entidad, que naci6 hace
més de un afio a partir de un
grupo de WhatsApp en el que
habia ocho familias de Espaiia
con casos de sindrome de KBG.
«En pandemia comenzaron a
salir mas diagnésticos y el gru-
po fue creciendo. Ahora hay
unas70familias y60sonsocias»,
explica Eliana. Elano pasado, el
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Sant Antoni, donde el Equipo de
Atencion a las Dificultades de So-
cializaciény Comunicaci6n (Eadi-
soc) decidi6 derivar a Charo a la
consultadelneuropediatraydeahi
algenetista del Hospital Son Espa-
ses, en Mallorca, quesolicitd quese
lehicieralapruebadelexoma. Alos
seis meses la familia tenfa el diag-
néstico: Sindrome de KBG.

11 dejunio, diainternacional del
sindrome KBG, laasociacién, en
pleno proceso de creacion, lle-
v6 a cabo una de sus primeras
acciones: Tind de rojo algunos
monumentosy lugares delas Pi-
titises, como el paseo de Varade
Rey, en Vila, y difundié a través
de las redes sociales un video
bajo el titulo ‘Atrapa el globo’
Aquel dia, en el colegio de Cha-
ro, el Cervantes, alumnos y pro-

«Porunlado, fue unalivio saber,
por fin, lo que le pasaba a la nina y
descubrir que no es una enferme-
dad degenerativa y que va a evolu-
cionar e ir a mejor, si se trabaja en
ello. Por otro, nos sentimos solos
porque hace cuatro afiosapenas se
sabfa de esta enfermedad y habia
pocoslugaresalos queacudir, solo
estaba la KBG Foundation, en Es-
tados Unidos», afirma la madre de
Charo.

En cuanto le diagnosticaron esta
enfermedad, Javier y Eliana pidie-
ronal Governla discapacidad para
su hija, que le concedieron al cabo
deunospocos meses, «muchomas
répido queenotras comunidades».
Charo recibe en concepto de ayu-
da econdmica 600 euros cada seis
meses del ministerio de Trabajo y
una beca anual que otorga el Mi-
nisterio de Educacion.

Fue buceando en internet, en
2020, cuando los padres de Charo
entraron en contacto con otras fa-
miliasresidentes en Espaiaque es-
taban en su misma situacién. De
ahi nacié lo que es hoy la Asocia-
cién Espaniola del Sindrome KBG,
dela queEliana es vocal. Segun los
datos que maneja esta entidad, en
Espana puede haberunos 60 casos
diagnosticados de Sindrome KBG,
dos de ellos en Eivissa, el de Charo
yotro en Santa Eularia.

fesores acudieron con camise-
tasy globosrojos», recuerda con
emocién la madre de Charo.

El préximo 5 de marzo, en
Madrid, se llevard a cabo el pri-
mer evento solidario de la aso-
ciacién desde su constitucién
formal: una carrera en la locali-
dad de El Alamo enmarcada en
la Semana de la Mujer. Los do-
nativos de los corredores irdn
destinados a la entidad.
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