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Un futuro cada vez más cercano

D
esde 1992, año en el que se creó 
ELA, se han financiado 511 proyec-
tos de investigación por valor de 
43,5 millones de euros.

Gracias a estos proyectos de investigación 
se han ido conociendo más las causas de 

cada tipo de leucodistrofia, se han descubierto 
nuevos tipos diferentes, sobre todo en el cam-
po de las hipomielinizantes y se han podido 
llevar a cabo diferentes ensayos clínicos.

Empezamos este 2019 con las buenas no-
ticias de que en un futuro muy cercano, 

se van a llevar a cabo diferentes ensayos clí-
nicos que sin duda lograrán grandes avances 
y abrirán la puerta a muchos más. Para más 
información podéis consultar en la sección de 
Actualidad científica.

Por eso, desde ELA España no dejamos de 
trabajar cada vez más, en fomentar la ayu-

da a la investigación, porque estamos conven-
cidos que con ello seremos capaces de ganar 
la lucha contra las leucodistrofias. Para poder 
seguir aumentando esta ayuda a la investi-
gación, necesitamos la colaboración de todos 
vosotros. Desde aquí os pido  que os animéis a 
realizar alguna campaña o acto benéfico, para 
ello sabéis que podéis contar con el apoyo del 
equipo técnico de ELA España, o bien darle di-
fusión a las maneras de colaborar que tene-
mos en marcha, algunas de las cuales podéis 
consultar en la contraportada. 

Un abrazo y mis mejores deseos para este 
nuevo año.

Carmen Sever Bermejo
Presidenta, ELA España

https://www.elaespana.com
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actualidad
científica
Administración  
intratecal de SHP611 
en pacientes con  
leucodistrofia  
metacromática
DESCRIPCIÓN  

DEL ESTUDIO

El objetivo principal de este 

estudio es evaluar los efec-

tos de la administración in-

tratecal (IT) de SHP611 en la 

función motora gruesa, uti-

lizando la Clasificación de la 

función motora gruesa en la 

leucodistrofia metacromática 

(GMFC-MLD) en comparación 

con los datos de control histó-

rico emparejado en niños con 

leucodistrofia metacromática 

(MLD).

DISEÑO DEL ESTUDIO

Tipo de estudio: Intervencio-

nista (ensayo clínico).

Pacientes estimados: 35 par-

ticipantes.

Modelo de intervención: Asig-

nación de un solo grupo.

Enmascaramiento: Ninguno 

(Open Label).

PROPÓSITO PRINCIPAL

Tratamiento.

TÍTULO OFICIAL

Un estudio global, multicén-

trico, abierto, de control his-

tórico combinado de SHP611 

intratecal en sujetos con leu-

codistrofia metacromática in-

fantil tardía.

INTERVENCIÓN/ 

EXPERIMENTAL

SHP611.

Los participantes recibi-

rán 150 miligramos (mg) de 

SHP611 por vía intratecal (IT) 

a través del dispositivo de 

administración de fármacos 

intratecal (IDDD) o punción 

lumbar (LP) una vez por se-

mana durante 105 semanas.

EDADES ELEGIBLES  

PARA ESTUDIO

18 meses a 72 meses.

SEXOS ELEGIBLES  

PARA ESTUDIO

Ambos.

CRITERIOS DE INCLUSIÓN 

El participante debe tener un 

diagnóstico documentado de 

leucodistrofia metacromática 

(MLD) (Grupos A-D): a. baja 

actividad de arilsulfatasa A 

(ASA) en leucocitos; segundo. 
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Sulfátidos elevados en orina.

El participante debe tener un 

trastorno de la marcha debido 

a la ataxia espástica o debili-

dad atribuida a la MLD por el 

investigador y documentada 

por un neurólogo pediátrico o 

un genetista médico a los 30 

meses de edad (grupos A-C) o 

presintomática (grupo D).

La edad del participante en el 

momento del consentimiento 

informado, debe ser: Grupo A: 

18 a 48 meses de edad; Gru-

po B: 18 a 72 meses de edad; 

Grupo C: de 18 a 72 meses de 

edad; Grupo D: menor de (<) 

18 meses de edad.

El nivel de clasificación de 

la función motora del parti-

cipante en la leucodistrofia 

metacromática (GMFC-MLD) 

en el examen debe ser: Gru-

po A: nivel de GMFC-MLD de 

1 o 2; Grupo B: nivel de GM-

FC-MLD de 3; Grupo C: nivel 

de GMFC-MLD de 4; Grupo D: 

presintomático, son herma-

nos menores de participantes 

inscritos y tienen la misma 

constitución alélica ARSA.

El participante y su(s) pa-

dre(s)/representante(s) deben 

tener la capacidad de cumplir 

con el protocolo clínico. Los 

padres del participante o los 

representantes legalmente 

autorizados deben propor-

cionar un consentimiento in-

formado por escrito antes de 

realizar cualquier actividad re-

lacionada con el estudio. Las 

actividades relacionadas con 

el estudio son cualquier pro-

cedimiento que no se hubiera 

realizado durante la gestión 

normal del participante.

CRITERIOS DE INCLUSIÓN 

PARA CONTROLES  

HISTÓRICOS  

EMPAREJADOS

El participante debe tener un 

diagnóstico documentado 

de MLD: a. baja actividad de 

ARSA en leucocitos; segundo. 

Sulfátidos elevados en orina.

El participante debe tener un 

trastorno de la marcha debi-

do a la ataxia espástica o de-

bilidad atribuida a MLD por el 

investigador y documentada 

al inicio del estudio.

El participante debe tener al 

menos 2 evaluaciones mo-

toras por GMFC-MLD; la 

segunda evaluación se reali-

zará aproximadamente 106 

(+/- 6) semanas después de 

la primera evaluación o una 

segunda evaluación medida 

antes de la semana 100 con 

un nivel 5 o 6 de GMFC-MLD. 

El participante con datos GM-

FC-MLD (determinados pro o 

retrospectivamente) debe te-

ner la observación más tem-

prana de nivel 1 o 2 (caminar 

con apoyo) en el registro mé-

dico verificado de la fuente de 

datos.

El participante debe tener en-

tre 18 y 48 meses de edad en 

la primera evaluación.

CRITERIO DE EXCLUSIÓN

Trastorno de sulfatasa múlti-

ple determinado por la activi-

dad anormal de otra sulfata-

sa lisosomal (según el rango 

normal del laboratorio de re-

ferencia).

Historial de trasplante de cé-

lulas madre hematopoyéti-

cas (HSCT, por sus siglas en 

inglés) o terapia génica o se 

somete a una terapia génica o 

HSCT en cualquier momento 

durante el estudio.

Presentación inicial de los sín-

tomas conductuales o cogni-

tivos de la MLD (según el cri-

terio clínico del investigador).

El participante tiene alguna 

hipersensibilidad conocida 

o sospechada a los agentes 

utilizados para la anestesia o 

tiene antecedentes de vía aé-

rea difícil o potencial de com-

promiso de la vía aérea.

Cualquier otra afección médi-

ca o enfermedad comórbida 

grave que, en opinión del in-

vestigador, impediría la parti-

cipación en el estudio.

El participante está inscrito en 

otro estudio clínico que invo-

lucra el uso de cualquier pro-

ducto de investigación (medi-

camento o dispositivo) dentro 

de los 30 días anteriores a la 

inscripción en el estudio o en 

cualquier momento durante 

el estudio.

El participante tiene una con-

dición que está contraindica-

da como se describe en las 

instrucciones de uso (IDU) 

del dispositivo de admi-

nistración de fármacos 

intratecales (IDDD) SO-

PH-A-PORT Mini S.

CRITERIOS DE  

EXCLUSIÓN PARA  

CONTROLES 

 HISTÓRICOS  

EMPAREJADOS

Historial de trasplante de 

células madre hemato-

poyéticas (HSCT, por sus 

siglas en inglés) o terapia 

génica o se somete a una 

terapia génica o HSCT en 

cualquier momento du-

rante el estudio.

Presentación inicial de los 

síntomas conductuales o 

cognitivos de la MLD (se-

gún el criterio clínico del 

investigador).

El participante está inscri-

to en otro estudio clínico 

que involucra el uso de 

cualquier producto en in-

vestigación (medicamen-

to o dispositivo).

RESPONSABLE

Shire.

ClinicalTrials.gov Identi-

ficador: NCT03771898 

Historia de los cambios

Otros números de iden-

tificación de estudio: 

SHP611-201.

2018-003291-12 (Nú-

mero EudraCT).

Será un ensayo multicén-

trico internacional. En Es-

paña se llevará a cabo en 
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el Hospital Vall d`Hebron de 
Barcelona a cargo de la Doc-
tora Mireia del Toro. De mo-
mento no se han empezado a 

reclutar pacientes pero se es-
pera el inicio del ensayo para 
mediados de año por lo que 
el reclutamiento de pacientes 

comenzará en breve.
Fuente: 
Información extraída de  
clinicaltrials.gov.

Descubrimiento de una 
nueva leucodistrofia: 
DEGS1
El pasado enero conoci-

mos la noticia del des-

cubrimiento de una nueva 

leucodistrofia por el equipo 

de investigadores de enfer-

medades metabólicas del 

IDIBELL e ICREA (Instituto 

de investigación biomédi-

ca de Bellvitge e Institución 

Catalana de Investigación y 

Estudios Avanzados respec-

tivamente) de los que está a 

cargo la directora del Comité 

de Expertos de ELA España, 

dña. Aurora Pujol. 

A través de la técnica de 

secuenciación masiva del 

exoma, junto con la plata-

forma de intercambio de in-

formación genómica Gene-

Matcher se ha podido aislar 

el gen causante que provoca 

el déficit de la enzima encar-

gada de transformar las dihi-

droceramidas en ceramidas. 

En el estudio han colabora-

do los centros de referencia 

de Francia y Baltimor para 

las leucodistrofias, La Mata-

ró TV3, el Instituto de Salud 

Carlos III, la Fundación Hes-

peria, el CIBERER y nuestra 

propia entidad, ELA España.

 Lo que hay que destacar 

es que además de este des-

cubrimiento, en el modelo de 

pez cebra, se han corregido 

los defectos provocados por 

la enfermedad con el fárma-

co fingolimod, lo que supone 

una posible vía terapéutica 

para esta nueva leucodistro-

fia. 

Fuente: 

https://www.abc.es/espana/

catalunya/abci-cientificos-es-

pano les-descubren-nue-

vo-t ipo-leucodistrof ia-in-

f a n t i l - y - p o t e n c i a l - c u-

ra-201901101344_noticia.

html

https://www.jci.org/articles/

view/123959/pdf

http://clinicaltrials.gov
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.abc.es/espana/catalunya/abci-cientificos-espanoles-descubren-nuevo-tipo-leucodistrofia-infantil-y-potencial-cura-201901101344_noticia.html
https://www.jci.org/articles/view/123959/pdf
https://www.jci.org/articles/view/123959/pdf
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Leucodistrofia con afectación 
del tálamo y tronco cerebral y 
alto contenido de lactato, LTBL 
o COXPD12
LTBL es uno de un grupo 

de trastornos genéticos 

llamados leucodistrofias, que 

presentan anomalías de la 

sustancia blanca del sistema 

nervioso. La materia blanca 

consiste en fibras nerviosas 

cubiertas por una sustancia 

grasa, llamada mielina, que 

aísla las fibras nerviosas y pro-

mueve la transmisión rápida 

de los impulsos nerviosos.

La LTBL se caracteriza por 

distintos cambios en el ce-

rebro, que se pueden ver 

mediante la resonancia mag-

nética (MRI). Estas anoma-

lías típicamente involucran la 

materia blanca en regiones 

cerebrales conocidas como el 

cerebro y el cerebelo. Las ano-

malías también se pueden ver 

en otras regiones, incluido el 

tronco cerebral, que es la parte 

que conecta con la médula es-

pinal. Las regiones cerebrales 

afectadas incluyen el tálamo, 

el mesencéfalo, el pons y la 

médula oblongada. El adel-

gazamiento del tejido que co-

necta las mitades izquierda y 

derecha del cerebro (el cuerpo 

calloso) también se produce en 

personas con LTBL. Además, 

la mayoría de los individuos 

afectados tienen un alto nivel 

de una sustancia, llamada lac-

tato, en el cerebro y en otras 

partes del cuerpo.

VARIABILIDAD

La severidad de la condición 

varía. Las personas levemente 

afectadas suelen desarrollar 

signos y síntomas después de 

los 6 meses de edad. La pér-

dida de la capacidad mental 

y de movimiento (regresión 

psicomotora), la rigidez mus-

cular (espasticidad) y la irrita-

bilidad extrema son comunes, 

y algunas personas con LTBL 

leve desarrollan convulsiones. 

Sin embargo, después de los 

2 años, los signos y síntomas 

de la enfermedad mejoran: 

los niños afectados recuperan 

algunas capacidades psico-

motoras, las convulsiones se 

reducen o desaparecen, los re-

sultados de la RM se vuelven 

más normales y los niveles de 

lactato disminuyen.

Las personas gravemente 

afectadas tienen caracterís-

ticas que comienzan poco 

después del nacimiento. Es-

tos bebés típicamente tienen 

un desarrollo retrasado de las 

capacidades mentales y de 

movimiento (retraso psico-

motor), tono muscular débil 

(hipotonía), tensión muscular 

involuntaria (distonía), espasti-

cidad muscular y convulsiones. 

Algunos tienen niveles extre-

madamente altos de lactato 

(acidosis láctica), que pueden 

causar problemas respirato-

rios graves y latidos cardíacos 

anormales. La insuficiencia 

hepática ocurre en algunos 

bebés gravemente afectados. 

En los casos graves, los signos 

y síntomas no mejoran y pue-

den ser potencialmente mor-

tales. En algunas personas con 

LTBL, las características caen 

entre leves y graves.

FRECUENCIA

LTBL es una condición rara. Si 

bien su prevalencia es desco-

nocida, al menos 19 casos han 

sido descritos en la literatura 

médica.

CAUSAS

La LTBL es causada por mu-

taciones en el gen EARS2, 

que proporciona instrucciones 

para producir una enzima lla-

mada glutamil-ARNt sinteta-

sa mitocondrial. Esta enzima 

es importante en la producción 

(síntesis) de proteínas en las 

estructuras celulares llamadas 

mitocondrias, los centros pro-

ductores de energía en las cé-

lulas. Mientras que la mayoría 

de la síntesis de proteínas se 

produce en el fluido que rodea 

el núcleo celular (citoplasma), 

algunas proteínas se sinteti-

zan en las mitocondrias.

Durante la síntesis de pro-

teínas, ya sea en la mitocon-

dria o en el citoplasma, los 

bloques de construcción lla-

mados aminoácidos están co-

nectados entre sí en un orden 

específico, creando una cade-

na de aminoácidos que forma 

la proteína. La glutamil-ARNt 

sintetasa mitocondrial juega 

un papel en la adición del ami-

noácido glutamato en el lugar 

adecuado en las proteínas mi-

tocondriales.

Las mutaciones en el gen 

EARS2 probablemente redu-

cen la cantidad de proteína 



elaespaña6

de aspartil-ARNt sintetasa 
mitocondrial, lo que dificulta 
la adición de glutamato a las 
proteínas mitocondriales. Los 
investigadores especulan que 
el ensamblaje de proteínas da-
ñado interrumpe la producción 
de energía mitocondrial. Sin 
embargo, no está claro cómo 
una reducción de la aspar-
til-ARNt sintetasa mitocon-

drial afecta específicamente 
a ciertas regiones del cerebro, 
causando LTBL.

HERENCIA
Esta condición se hereda en un 
patrón autosómico recesivo, lo 
que significa que ambas copias 
del gen en cada célula tienen 
mutaciones. Los padres de un 
individuo con una condición 

autosómica recesiva llevan 
cada uno una copia del gen 
mutado, pero por lo general no 
muestran signos y síntomas 
de la condición.

Fuentes:
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/
leukoencephalopathy-with-tha-
lamus-and-brainstem-involve-
ment-and-high-lactate

Leucodistrofias  
hipomielinizantes.  
Clasificación y genética
LEUCODISTROFIAS  
HIPOMIELINIZANTES

OTROS NOMBRES LOCALIZACIÓN HERENCIA GEN

HLD 1 Pelizaeus-Merzbacher. PMD. Xq22.2 XLR PLP1

HLD 2 Pelizaeus-Merzbacher Like. PMDL1. 1q42.13 AR GJC2

HLD 3 4q24 AR AIMP1

HLD 4 Chaperonopatía mitocondrial HPS60. 
MITCHAP 60.

2q33.1 AR HSPD1

HLD 5 Hipomielinización  
y catarata congénita. HCC.

7p15.3 AR FAM126A

HLD 6 Leucodistrofia hipomielinizante con 
atrofia de los ganglios basales y cerebelo. 
HABC.

19p13.3 AD TUBB4A

HLD 7 Leucodistrofia desmielinizante con 
hipodontia e hipogonadismo hipogona-
dotrópico. 4H.

10q22.3 AR POLR3A

HLD 8 Leucodistrofia hipomielinizante 8, con 
o sin oligodoncia y/o hipogonadismo 
hipogonadotrópico. 4HB.

12q23.3 AR POLR3B

HLD 9 5q34 AR RARS

HLD 10 1q42.12 AR PYCR2

HLD 11 6p21.1 AR POLR1C

HLD 12 11q23.3 AR VPS11

HLD 13 11q14.2 AR HIKESHI

HLD 14 13q13.3 AR UFM1

HLD 15 1q41 AR EPRS

HLD 16 7p21.3 AD TMEM106B

HLD 17 7p22.1 AR AIMP2

XLR: Recesiva ligada al cromosoma X; AR: Autosómica recesiva; AD: Autosómica dominante

Fuentes:
https://www.omim.org/

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/leukoencephalopathy-with-thalamus-and-brainstem-involvement-and-high-lactate
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/leukoencephalopathy-with-thalamus-and-brainstem-involvement-and-high-lactate
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/leukoencephalopathy-with-thalamus-and-brainstem-involvement-and-high-lactate
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/leukoencephalopathy-with-thalamus-and-brainstem-involvement-and-high-lactate
https://www.omim.org/


7ACTUALIDAD CIENTÍFICA

inform
ación de interés

Plataformas online de 
enfermedades raras

ORPHANET:  
EL PORTAL SOBRE  
ENFERMEDADES RARAS  
Y MEDICAMENTOS  
HUÉRFANOS 
www.orphanet.net

Esta plataforma online iniciada en 1997 en 

Francia y apoyada por Comisión Europea po-

demos encontrar multitud de información di-

vidida en los siguientes apartados: 

- I nventario clasificación y enciclopedia de 

enfermedades raras con los genes implica-

dos. 

- Inventario de medicamentos huérfanos. 

- Directorio de asociaciones de pacientes.

- Directorio de profesionales e instituciones

- Directorio de centros/consultas expertos

-  Directorio de laboratorios clínicos que ofre-

cen pruebas diagnósticas para enfermeda-

des raras. 

-  Directorio de proyectos, ensayos clínicos, 

registros y biobancos activos.

-  Colección de informes temáticos, los infor-

mes de Orphanet. 

Introduciendo el nombre de la patología po-

demos acceder a información que nos permita 

contextualizarnos en la enfermedad. Sin em-

bargo, la información en muchos casos es muy 

técnica y es posible que necesitemos buscar 

algunos términos en el diccionario. 

En cualquier caso, sirve para hacerse una idea 

general de qué es la enfermedad, quiénes son 

los profesionales relevantes en este campo, la 

existencia de algún medicamento huérfano que 

pueda utilizarse, etc. 

EURORDIS: LA VOZ DE LOS 
PACIENTES CON  
ENFERMEDADES RARAS  
EN EUROPA
www.eurordis.org

Nuevamente nos encontramos con una web am-

plísima donde consultar nuestras dudas. Si bien 

la anterior está más enfocada al conocimiento 

más puro, podríamos decir que aquí podemos 

encontrar información de gran utilidad para el 

paciente: información sobre la política europea 

en relación a las enfermedades raras, bases de 

datos (también sugieren Orphanet), actividades 

internacionales, formación e incluso un apartado 

donde poder leer las historias de personas afec-

tadas por diferentes patologías. 

GOOGLE, YAHOO, BING Y OTROS BUSCADORES SE VUELVEN NUESTROS ALIADOS CUANDO 
NOS ADENTRAMOS EN EL MUNDO DE LAS ENFERMEDADES MINORITARIAS. LEUCODISTROFIA, 
MIELINA, RUTAS METABÓLICAS, ENZIMAS, IMÁGENES DE TENSOR DE DIFUSIÓN, DELECCIO-
NES, MUTACIONES, Y UN LARGO ETCÉTERA, EMPIEZAN A COLARSE EN NUESTRA REALIDAD Y 
MUCHAS VECES NO LOGRAMOS COMPRENDER EL SIGNIFICADO DE ELLO EN EL CONTEXTO EN 
EL QUE SE NOS HAN PRESENTADO. POR ESO, MÁS TARDE, EN UN AMBIENTE MÁS RELAJADO 
OPTAMOS POR PREGUNTAR A “SANTA INTERNET”. 
SI BIEN ES CIERTO QUE EN LA RED PODEMOS ENCONTRAR MULTITUD DE INFORMACIÓN, NO 
LO ES MENOS QUE NO TODA PUEDE LLEVARNOS A LLEGAR A BUEN PUERTO. A RIESGO DE 
CAER EN EL PATERNALISMO, DEBEMOS TENER CUIDADO CON LA INFORMACIÓN QUE ENCON-
TRAMOS, PUESTO QUE NOS PODEMOS ENCONTRAR QUE LA INFORMACIÓN NO ESTÁ CON-
TRASTADA, SE BASA EN CASO ÚNICO, ES ANTIGUA O NO SE TRATA DE LA MISMA PATOLOGÍA 
QUE LA QUE ESTAMOS BUSCANDO, ENTRE OTRAS MUCHAS POSIBILIDADES. 
ES POR ELLO QUE QUEREMOS PRESENTAROS ALGUNAS PÁGINAS DONDE PODRÉIS ENCON-
TRAR INFORMACIÓN DONDE CONSULTAR DE UNA FORMA MÁS SEGURA.

http://www.orphanet.net
http://www.eurordis.org


8 elaespaña

Se trata de una plataforma de pacientes en la 

que se persigue la defensa de los derechos de 

un colectivo poco representado como es el de 

las enfermedades minoritarias. 

PUBMED
www.ncbi.nlm.nih.gov

PubMed aglutina multitud de artículos médicos 

donde poder consultar. Dado que la mayoría del 

conocimiento científico que se genera está es-

crito en inglés, deberemos defendernos en esta 

lengua para sacarle el máximo rendimiento.

Como sugerencia una selección de los artículos 

escritos en los últimos años puede darnos una 

mejor idea del punto en el que se encuentra el 

conocimiento científico sobre una determinada 

patología, ya que las investigaciones aunque 

lentas, van avanzando. 

CLINICALTRIALS
www.clinicaltrials.gov

Dependiente de la Biblioteca Nacional de Me-

dicina de Estados Unidos, podemos encontrar 

ClinicalTrials, donde se recoge información so-

bre más de 200.000 ensayos clínicos que se han 

realizado o se realizan para distintas patologías. 

Sin embargo, conviene hacer una búsqueda 

adecuada para que la mente no se nuble con 

estas cifras. En enfermedades como las leuco-

distrofias este tipo de datos nos da esperanzas, 

pero también debemos ser conscientes de va-

rias cosas: 

-  NO existen ensayos clínicos abiertos para to-

das las patologías. 

-  NO todas las personas que tengan un diag-

nóstico concreto pueden participar, sino que 

deben cumplir requisitos, en ocasiones muy 

específicos para ello. 

-  La investigación no siempre avanza tan rápi-

do como nos gustaría y no se inician ensayos 

nuevos todos los días. 

Al realizar tu búsqueda te recomendamos que 

tengas siempre presente el estado en el que se 

encuentra el ensayo, es decir, si está reclutando 

pacientes o no, pero también el tipo de mues-

tra que utiliza, ya que muchos ensayos están en 

fase animal. 

Por supuesto, si eres afortunado y encuentras 

algún ensayo clínico en el que crees que puedes 

participar, consúltalo siempre con tu especialis-

ta de referencia. 

OBSER: OBSERVATORIO  
SOBRE ENFERMEDADES  
RARAS
https://enfermedades-raras.org/index.php/

actualidad/publicaciones

Este proyecto de FEDER (Federación Española 

de Enfermedades Raras) pretende compartir y 

generar conocimiento sobre las enfermedades 

poco frecuentes. Podemos encontrar cuatro 

apartados en los que se clasifica un catálogo 

de documentación procedente de FEDER, pero 

también de otras instituciones y que puede ser-

nos de utilidad: 

- Informes

- Publicaciones y estudios

- Guías y posicionamientos

- Políticas socio-sanitarias

Como ves, existe mucha información de calidad 

accesible. Solo se trata de realizar una búsqueda 

con cabeza.

http://www.clinicaltrials.gov
https://enfermedades-raras.org/index.php/actualidad/publicaciones
https://enfermedades-raras.org/index.php/actualidad/publicaciones


vida asociativa

ELA España cuenta con una nueva sede 
desde el último trimestre de 2018. Un 
nuevo espacio cedido por el Ayunta-

miento de Coslada en el Centro Multifuncional 
La Rambla. 

El centro consta de 3 plantas y nuestra 
sede se sitúa en la segunda, en la que dispo-
nemos de dos salas en las que poder realizar 
atención directa con las familias, lo que do-
tará de mayor comodidad para la interven-
ción. Además, contaremos con la posibilidad 
de reservar salas aledañas para actividades 

que requieran más espacio. Sin duda una gran 
ventaja respecto de la antigua. 

Además el acceso en transporte público se vuel-
ve mucho más cómodo, ya que dispone de la esta-
ción de metro La Rambla (línea 7, zona tarifaria B1) 
adaptada para personas con movilidad reducida y 
múltiples líneas de autobús (2, 280, 286, 287, 288 
y 822). 

Como todos los comienzos, estamos ilusionados 
por que la nueva sede supone la oportunidad de 
mejorar el contacto con nuestras familias y espe-
ramos que poco a poco vayáis viniendo a conocerla. 

¡Nos hemos  
trasladado!

NUEVA SEDE ELA ESPAÑA
CENTRO MULTIFUNCIONAL LA RAMBLA

AVDA. DE LOS PRÍNCIPES DE ESPAÑA 20, 2ª PLANTA
28823 COSLADA, MADRID



El pasado 18 de agosto pudi-
mos disfrutar de una jornada 
benéfica de fútbol a favor de la 

Asociación.
La familia de Ángel Mayor, orga-

nizó esta triangular en Andosilla, 

Navarra, en la que pudimos disfru-
tar de tres equipos en partidos de 
45 minutos de duración (Atletic, 
Osasuna y River Ega). Como colofón, 
el acto se cerró con un partido en-
tre el Athletic y el equipo formado 

por los amigos de Ángel. Fue un acto 
muy emotivo en el que los antiguos 
compañeros de equipo de Ángel se 
vistieron la camiseta de ELA para 
luchar junto a su amigo contra las 
leucodistrofias.

Triangular de fútbol en Andosilla

II Edición  
de senderismo  

solidario en  
Lentegí

Por segundo año conse-
cutivo se llevó a cabo la II 
Jornada de Montañismo 

Solidario de Lentegí en favor de 
la Asociación Española contra 
las Leucodistrofias. Este even-
to, tuvo lugar el pasado 30 de 
septiembre. Para la organización 
de esta jornada, se contó con la 
ayuda del Ayuntamiento de Len-
tegí y el Club de Senderismo Na-
vachica.

Cerca de 600 personas no qui-
sieron faltar a la cita y aportar su 
granito de arena para la causa 
solidaria que un año más se per-
seguía en esta jornada, es de-
cir, recaudar fondos para la ELA 
España, con el fin de promover 

la investigación de este tipo de 
patologías.

Los senderistas tenían la op-
ción de elegir para participar en 
una de las tres alternativas de 
ruta. La primera, Entresierras 
Trail o Carrera de Montaña de 
15,5 km; La segunda, Travesía 
Popular de Montaña Larga de 
15,5 km.; Y la tercera, Travesía 
Popular de Montaña Corta de 10 
km. Al finalizar todos degustaron 
una sabrosa paella popular.

Este año, se registró una ma-
yor participación en la prueba de 
senderismo, se consiguió recau-
dar algo más de 4.000 euros que 
irán destinados a la investigación 
de las leucodistrofias.
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El pasado 22 de septiembre 
se celebró en el CC. El Cerro, 
Coslada, Madrid, las Jornadas 

de Familias-Profesionales, lo que 
supuso una oportunidad perfecta 
para que las familias volvieran a re-
unirse este año, aunque esta vez en 
un ambiente más formal. 

Para favorecer la asistencia de los 
adultos, se facilitó una ludoteca en la 
que personal voluntario estuvo con 
aquellos que no quisieron participar 
en las conferencias. Los peques es-
tuvieron haciendo talleres y riéndose 
mientras que los mayores pudieron 
asistir a las conferencias de los pro-
fesionales que componen el Comité 
de Expertos de ELA España y otros 
invitados abordaron multitud de te-
máticas relacionadas con la neuro-
logía y neuropediatría, investigación, 
neurofisioterapia, bioquímica mole-
cular y psiquiatría. Tras ello, se abrió 
una rueda de preguntas que se pro-
longó hasta casi las 15 horas.

Relación de temas tratados: 
•  Dr. Sergio Aguilera – Neurope-

diatría C.H. Navarra B, Dra. Con-
cepción Sierra – Neuropediatría 
C.H. Jaén, Dr. Luis González Gu-
tiérrez Solana – Neuropediatría 
H.U. Niño Jesús. Nuevos diag-
nósticos y fenotipos ampliados. 

•  Pfra. Aurora Pujol – Investiga-
dora IDIBELL –ICREA. Investiga-
ción actual en leucodistrofias. 

•  Dra. María Luisa Girós y Dra. 
Rosa Mª López – Diagnóstico 
Bioquímico y Molecular CDB 
H. Clinic. Cribado neonatal en 
X-ALD.

•  Dr. Carlos Casasnovas – Neu-
rología H.U. Bellvitge. Ensayos 
clínicos en AMN.

•  Anja Hochsprung – Neurofi-
sioterapia H. Virgen Macarena. 
Hipoterapia, para qué y cómo. 

•  Prf. Salvador Martínez – Inves-
tigador Instituto Neurociencias 
Alicante. Remielinización.

•  Prf. Carlos Chiclana – Psiquia-
tría Universidad San Pablo 
CEU. Estrategias para una mejor 
salud mental. 

Para reponer fuerzas tras una 
mañana intensa nos esperaban 
unas paellas y aperitivos en los que 
las familias intercambiaron impre-
siones de la jornada y experiencias 
personales, lo que permite crear 
redes de apoyo para el día a día. 

Hubo caras nuevas entre los 
asistentes lo que nos provoca una 
sensación agridulce, puesto que 
siguen llegando casos de estas en-
fermedades tan complejas, pero a 
la vez nos alegramos de que pue-
dan tener un lugar al que acudir 
cuando lo necesiten.  

Este evento ha sido organizado 
por ELA España y ha colaborado 
Fundación ONCE y FEDER. 

Jornadas Nacionales de  
Familias-Profesionales de ELA 
España 2018. De la práctica  
clínica al día a día



elaespaña12

El torneo de  
pádel de ELA  
España llega  
un año más a  
Córdoba

Leucodistrofias para formar a 
los valoradores de dependencia

El pasado octubre, como ya viene siendo habitual en los 
últimos años, tuvo lugar la VIII Edición del Torneo abierto 
benéfico de pádel contra las leucodistrofias. Este even-

to, que ya forma parte del patrimonio de la asociación, tuvo 
lugar desde el jueves 4, hasta el domingo 7 de este mes tan 
señalado para el Real Aero Club de Córdoba, lugar donde se 
volvió a realizar el torneo y que lo ha adoptado como un tor-
neo fijo que se realiza año tras año.

La delegación de ELA España de Córdoba volvió a realizar 
una excelente tarea para hacer todos los preparativos de cara 
al torneo contando con la gran ayuda del personal del Real 
Aero Club. Persiguiendo que todo se desarrollara de manera 

correcta, que la gente pasara unos días agradables y se recau-
dara el mayor dinero posible para la lucha contra las leucodis-
trofias, al igual que en las ediciones pasadas.

Centrándonos en el torneo, este año solo se hizo torneo 
de pádel en el cual participaron un total de cincuenta y ocho 
parejas. Las partidas tuvieron lugar las tardes del jueves y el 
viernes, el sábado a lo largo de todo el día y en la mañana del 
domingo tuvo lugar la final.

Tras clausurar el torneo, tuvo lugar el preparativo de un 
arroz benéfico para los asistentes a las jornadas de pádel, la 
guinda perfecta para concluir estos días de buen ambiente y 
por supuesto buen pádel para disfrutar.

Los días 18 y 25 octubre, los téc-
nicos de ELA España se encarga-
ron de dar unas charlas formati-

vas a profesionales de la valoración 
de la dependencia. Las charlas tu-
vieron lugar en la sede de FEDER, a 
quienes agradecemos que contaran 
con nosotros, un año más, en el pro-
grama de abordaje psicosocial en el 
ámbito de las enfermedades raras, 

para poder formar en el ámbito de las 
leucodistrofias a estas personas que 
se encargan de valorar de la depen-
dencia.

Las charlas se desarrollaron en dos 
días, a un total de 70 personas apro-
ximadamente y durante estas, se 
explicaron dos aspectos de las leuco-
distrofias. Por un lado, se expusieron 
unas nociones básicas sobre lo que 

son las leucodistrofias, los tipos que 
se conocen hasta la fecha y los pro-
fesionales que intervienen en el pe-
regrinaje de las personas afectadas 
y sus familiares. Y por otro lado, se 
señalaron aquellos factores que hay 
que tener en cuenta a la hora de va-
lorar a una persona afectada de leu-
codistrofia en las actividades básicas 
de la vida diaria.
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ELA España 
en el Hiper 
Eroski Leioa

Alumnos y  
profesores de la 
Universidad Rey 
Juan Carlos se  
solidarizan con  
las leucodistrofias

La familia Bernal organizó una jornada solidaria para recaudar 
fondos. 
En el Hiper Eroski de Leioa nos cedieron un espacio donde estu-

vimos toda la Jornada del 17 de noviembre dando información sobre 
las leucodistrofias y el trabajo que realiza ELA España.

Para recaudar fondos, se vendieron diferentes artículos de mer-
chandaising, además de poder disfrutar por 1 euro del famoso pin-
txo-pote vasco. Pequeñas iniciativas en estas fechas navideñas 
que tienen gran valor para todos los que formamos parte de ELA 
España.   

El pasado mes de noviem-
bre, la Universidad Rey 
Juan Carlos nos abrió las 

puertas de sus instalaciones 
permitiéndonos montar un 
mercadillo solidario los días 
21 y 22 de noviembre. Por 
este motivo agradecemos a 
las personas que han hecho 
posible nuestra participación 
en este espacio y esperamos 
que no sea la última vez que 

se pone en marcha este mer-
cadillo.

El horario establecido en el que 
el rastrillo estuvo operativo fue 
desde las diez de la mañana hasta 
las seis de la tarde. En este periodo 
de tiempo estudiantes, docentes 
y resto de personal de la univer-
sidad se dejaron caer por el lugar 
para aportar su granito de arena y 
ya de paso aprovisionarse de ma-
terial con vista a las navidades.



elaespaña14

El Colegio Joyfe vuelve a  
ponerse sus zapatillas para 
vencer a la enfermedad

El Colegio  
Humanitas se 
vuelve a  
sensibilizar con 
las leucodistrofias

Otro año más, el Co-
legio Joyfe y ELA 
España han vuelto 

a cruzar sus caminos para 
llevar a cabo unas nuevas 
jornadas de sensibilización. 
Dicha cita tuvo lugar los 
días veintisiete, veintiocho 
y treinta de noviembre. Si-

guiendo la dinámica de años 
anteriores, los dos primeros 
días sirvieron para llevar a 
cabo unas sesiones teó-
rico-práctico en las au-
las de los alumnos de los 
cursos de quinto y sexto 
de primaria y en primero 
y segundo de la ESO. Se 

les habló sobre las leuco-
distrofias, adecuando el 
contenido según la expe-
riencia que tuvieran los 
alumnos en esta materia, 
ya que muchos de ellos 
ya eran veteranos en este 
contenido y por otro lado, 
estas sesiones también 
sirvieron para resolver las 
preguntas, que no eran 
pocos, de los alumnos so-
bre las leucodistrofias.

Para poner el broche fi-
nal a estas jornadas, el día 
treinta se llevaron a cabo 
las tradicionales carreras 
solidarias. En las carreras 
de la mañana participaron 
los alumnos de quinto y 
sexto de primaria y al fina-

lizarlas, todos los alumnos 
recibieron un obsequio por 
parte de la asociación. Al 
llegar la tarde, los cursos 
de primero y segundo de 
la ESO tomaban el relevo 
para llevar a cabo las ca-
rreras, pero en esta oca-
sión se realizó una por cur-
so. Al finalizar las carreras, 
al igual que a los alumnos 
de quinto y sexto, se les 
entregó a los dos cursos 
de la ESO unos obsequios.

Un año más, las jorna-
das fueron todo un éxito y 
desde ya, comenzamos la 
cuenta atrás para regresar 
al Colegio Joyfe y llevar a 
cabo unas nuevas jornadas 
de sensibilización.

El colegio Humanitas Bilingual School de 
Torrejón de Ardoz permitió a Ela España 
impartir unas charlas de sensibilización 

a los alumnos del colegio. Estas charlas tuvie-
ron lugar el pasado 3 de diciembre y se desa-
rrollaron a lo largo de la mañana a los cursos 
de quinto de primaria, tercero de la ESO y a 
primero de bachillerato, por este mismo orden.

Las charlas se fueron sucediendo y se 
trataban de adaptar a los alumnos según el 
curso al que pertenecían para que fueran lo 
más amenas posible y se captara el mensaje 
que se pretende enviar. Para ello, se empleó 
material audiovisual y se contó con la ines-
timable colaboración de Belén Varona, quien 
resolvía las dudas de los alumnos acerca de 
cómo era un día normal y corriente para Jorge 
y para ella.
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Mercadillo Solidario  
en Villatobas

¡Festival de  
Navidad  

Solidario con 
ELA España!

Y un año más… se llevó a cabo este mercadillo soli-
dario el día 8 de diciembre en Villatobas, Toledo. En 
el mercadillo había todo tipo de artículos que dife-

rentes empresas nos habían donado para colaborar así 
con ELA España, como ALEHOP. Además del mercadillo y 
gracias a la colaboración de Protección Civil, pudimos asistir 
a varios talleres y a unas deliciosas migas, tapas, chocola-
tada…

Este año como novedad, pudimos contar con la presen-
cia de nuestro embajador, Maestro Joao y la actuación de 
José Mora que en la presentación de su nuevo disco, Siem-
pre yo, nos amenizó con su maravillosa manera de cantar.

¡Gracias a todos los que hacéis posible este mercadillo!

Todos los años el 
colegio Gabriela 
Mistral en Las Ta-

blas, Madrid, durante su 
Festival de Navidad, co-
labora con una ONG en 
la recaudación de fon-
dos para sus proyectos. 
Este año y gracias a la 
familia de Darío Ruíz que 
nos puso en contacto 
con Elena, profesora de 
dicho colegio, la asocia-
ción elegida fue ELA Es-
paña.

Pasamos una maña-
na muy divertida viendo 
actuar a los chavales. 
Durante las actuaciones 
fuimos contando quié-
nes somos, qué son las 
leucodistrofias y en qué 
invertimos el dinero que 
recaudamos en actos de 
este tipo. De esta mane-
ra las familias a la salida 
de cada actuación se 
animaban a aportar su 
granito de arena.

¡Gracias!
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MUPSI: Musicoterapia 
para hacer llegar  
la psicología

Durante los meses de 
noviembre y diciem-
bre se ha llevado a 

cabo este programa piloto 
con algunas familias de la 
entidad, las cuales han po-
dido disfrutar de manera 
gratuita de algunas sesiones 
a cargo de dos musicotera-
peutas. Esto ha sido posible 
gracias a la subvención otor-
gada por Participación Ciu-
dadana de Coslada. 
Las sesiones, en las que po-
dían participar hasta 4 per-
sonas de la familia y que se 
han desarrollado en la nue-

va sede de ELA España, han 
sido impartidas por María 
Sánchez y María Zapata, de 
Al Ritmo de Musicoterapia, y 
perseguían fomentar un es-
pacio vincular entre los fami-
liares a través de diferentes 
ejercicios musicales adapta-
dos a las características con-
cretas de cada uno. 
Debido a la buena acogida 
que ha tenido el programa, 
esperamos poder disponer 
de más financiación en el 
futuro para poder ampliar el 
número de sesiones y de be-
neficiarios. 

Mercadillo solidario  
en Villamarchante

La víspera del día de Nochebuena tuvo lugar en la locali-
dad valenciana de Villamarchante el mercadillo solida-
rio navideño, en el que por sexto año ELA España tuvo 

representación. Cabe agradecer a La Escoleta municipal que 
nos volviera a invitar a participar y que además donaran su 
recaudación a la asociación. El mercadillo tuvo lugar en la 
Replaza de Villamarchante y se desarrolló desde las diez de 
la mañana hasta la una y media del mediodía.

El mercadillo fue todo un éxito, ya que fue mucha gente la 
que se acercó por la zona a echar un vistazo y a aportar su 
granito para cada una de las entidades que montaron su 
stand, además cabe señalar que la climatología acompa-
ñaba a pasar la mañana haciendo las compras oportunas 
teniendo en cuenta las fechas que se aproximaban.

Este año, el stand representado por ELA España y La 

Escoleta, además de disponer de los ya habituales juguetes, 
ropa y demás material donado, tuvo la iniciativa de hacer una 
rifa en la que el premio era una cesta navideña con artículos 
de elaboración casera, la cual fue un gran acierto ya que fue-
ron muchas las personas que compraron su rifa para poder 
optar a conseguir la cesta.

La recaudación que se consiguió con este mercadillo irán 
destinado a los proyectos de investigación en los que está 
participando. 
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Celebraciones solidarias

Es común que en bodas, bauti-
zos y ceremonias los anfitriones 
realicen un pequeño detalle a 

sus invitados con el objetivo de re-
cordar el día. Sin embargo, cada vez 
son más los que deciden compartir 
ese protagonismo con aquellas cau-
sas que a ellos les interesen (medio 

ambiente, infancia, enfermedades, 
etc.). 

En este sentido, son varias las fa-
milias que os habéis puesto en con-
tacto con ELA España y juntos acor-
damos aquello que más se ajusta a 
las características del evento: pul-
seras, llaveros, bolígrafos, tarjetas, 

etc. Estos regalitos nos dan visibi-
lidad y ayudan a recaudar fondos 
para la lucha contra las leucodistro-
fias. 

Si tienes una celebración y quieres 
colaborar con nosotros, no dudes 
en contactarnos: elaespana.aso@
gmail.com

mailto:elaespana.aso%40gmail.com?subject=
mailto:elaespana.aso%40gmail.com?subject=
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¡Se busca! Hipomielinización 
con atrofia de los ganglios  
basales y cerebelo

GENÉTICA
Las leucodistrofias son leu-
coencefalopatías de origen 
genético. En este caso, parece 
que la mutación se localiza en 
el gen TUBB4A, lo que afecta 
a la proteína beta-tubulina, 
presente en los microtúbulos, 
unos organelos que dan esta-
bilidad a la célula. 
Sin embargo, si se trata de una 
enfermedad genética, ¿por 
qué en la mayoría de los casos 
no existen precedentes fami-
liares? En general, la H-ABC 
es provocada por mutaciones 
de novo. Sin embargo, parece 
que hay evidencia que sugie-
re una herencia autosómica 
dominante (los afectados 
pueden ser de ambos sexos), 
lo que nos generaría otro inte-
rrogante: ¿Por qué los proge-
nitores no presentan la enfer-
medad si tienen la mutación? 
Estaríamos hablando de que 
dicho progenitor presentaría 
mosaicismo, es decir, tendría 
afectadas solo algunas de sus 
células y otras no poseerían la 
mutación. 

CLÍNICA
Dentro de las leucodistrofias 
relacionadas con la TUBB4A 
parece que la H-ABC implica 
un patrón más grave, pero 
sus características son va-
riables, por lo que quizás es 
más probable que se trate 
de un amplio espectro clíni-
co. La espasticidad, distonía 
y coreoatetosis, comprome-
terá el sistema motor y la 
comunicación de la persona. 
También se asocia con afec-
tación cognitiva variable, es 
frecuente la epilepsia y pue-
den presentar microcefalia. 
También son frecuentes la 
epilepsia y pueden presen-
tar microcefalia. Estas ma-
nifestaciones se inician a una 
edad temprana en la infan-
cia, siendo común que debu-
te entre los 2 meses y los 3 
años. 
A nivel de resonancia mag-
nética se puede encontrar 
además de la hipomielini-
zación, afectación principal 
en el núcleo estriado de los 
ganglios basales (putamen y 

núcleo caudado) y del vermis 
cerebeloso. 

TRATAMIENTO
Actualmente no hay trata-
miento etiológico para este 
trastorno. A pesar de que se 
plantea la posibilidad de prac-
ticar la terapia génica, aún las 
investigaciones existentes 
utilizan el modelo murino. Es 
por ello que es convenien-
te realizar un adecuado tra-
tamiento sintomático que 
ayude a aliviar los problemas 
derivados de la enfermedad 
y la fisioterapia, estimulación 
cognitiva, órtesis, pautas ali-
menticias, etc., serán prácti-
cas habituales. 
Dada la baja representación 
que tiene esta patología en la 
Asociación Española contra 
la Leucodistrofia, nos gusta-
ría que este artículo sirviera 
como punto de enlace entre 
las familias, ya que de sobra 
sabemos lo complicado que 
es no contar con el apoyo de 
personas que viven nuestra 
misma realidad. Por eso, si 

conoces a alguien que pueda 
tener esta enfermedad, no 
dudes en ponerte en contac-
to con nosotros. Porque como 
suele decirse, la unión hace la 
fuerza, y sabemos que nues-
tras familias son unas autén-
ticas ganadoras de todas las 
batallas a las que se enfren-
tan. ¡Os esperamos con los 
brazos abiertos!

Fuentes: 
Tomás-Vila M, Menor F, 
Ley-Martos M, Jumillas-Luján 
MJ, Marco-Hernández AV, Bar-
bero P. Hipomielinización con 
atrofia de ganglios basales y 
de cerebelo. Aportacion de dos 
nuevos casos a una entidad de 
descripción reciente. Rev Neurol 
2014; 58:161-5
https://www.ivami.com/es/
pruebas-geneticas-mutacio-
nes-de-genes-humanos-enfer-
medades-neoplasias-y-farma-
cogenetica/5307-pruebas-ge-
neticas-leucodistrofia-relacio-
nada-con-tubb4a-tubb4a-rela-
ted-leukodystrophy-gen-tubb4a
http://www.h-abc.org/habc/

ÚLTIMAMENTE ESTAMOS CONOCIENDO NUEVAS LEUCODISTROFIAS EN ELA ESPAÑA. EN ESTA OCASIÓN HEMOS QUERI-
�'�2���+�$�&�(�5���5�(�)�(�5�(�1�&�,�$���$���/�$���+�,�3�2�0�,�(�/�,�1�,�=�$�&�,�”�1���&�2�1���$�7�5�2�)�,�$���'�(���/�2�6���*�$�1�*�/�,�2�6���%�$�6�$�/�(�6���<���&�(�5�(�%�(�/�2��� �+���$�%�&�¡����
ESTA ENTIDAD DIAGNÓSTICA FUE DESCRITA POR PRIMERA VEZ POR LA DRA. VAN DER KNAAP Y SU EQUIPO EN EL AÑO 
2002 Y AUNQUE DESDE ENTONCES SE HAN REALIZADO ALGUNOS DIAGNÓSTICOS, ES MUY PROBABLE QUE SE TRATE DE 
UNA LEUCODISTROFIA INFRADIAGNOSTICADA. 
DADO QUE SE TRATA DE UNA LEUCODISTROFIA DESCRITA DESDE HACE POCO TIEMPO, AÚN SON MUCHOS LOS INTE-
RROGANTES QUE ACOMPAÑAN A ESTA ENTIDAD, PERO A TRAVÉS DE ESTE ARTÍCULO QUEREMOS AYUDAR A DISCERNIR 
ALGUNAS PAUTAS CLAVES. 

https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
https://www.ivami.com/es/pruebas-geneticas-mutaciones-de-genes-humanos-enfermedades-neoplasias-y-farmacogenetica/5307-pruebas-geneticas-leucodistrofia-relacionada-con-tubb4a-tubb4a-related-leukodystrophy-gen-tubb4a
http://www.h-abc.org/habc/
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ELA Europa
ELA-ALEMANIA

Gran éxito del fin de semana de las familias

ELA-FRANCIA

La cuba del corazón

EL FIN DE SEMANA DE LAS FAMILIAS DE ELA ALEMANIA SE CELEBRÓ EL 
PASADO MAYO Y HA REUNIDO A 70 FAMILIAS EN JÜLICH, UN PUEBLO CER-
CA DE AQUISGRÁN. 

“Este año se ha doblado el número de participantes de la edición anterior. 
¡Ha sido todo un éxito!” declaró Tobias Mentzel, vicepresidente de la aso-

ciación y coorganizador del evento. El fin de semana de las familias es uno de 
los eventos más importantes para los miembros de ELA Alemania junto con el 
seminario médico que se realiza en otoño. 

Para muchas familias, este fin de semana representa una ocasión rara de 
“estar en familia como los demás”. Los progenitores, pero sobre todo los pe-
queños, pueden formar lazos sólidos con el resto de familias. Estos tres días permitieron cargar las pilas gracias a las activi-
dades que se podían realizar: excursiones en carruaje, fogatas y baile en silla de ruedas. También se organizaron reuniones 
y conferencias para que los adultos pudieran informarse sobre temas relacionados con las leucodistrofias y las terapias en 
curso. 

Os queremos citar para la III Edición del fin de semana de las familias de ELA Alemania. 

Chefs, sumilleres y deportistas movilizados por ELA en Domaine Lafond. La 
familia Lafond, enólogos de padres a hijos en Tavel (30) y productores del 

famoso rosado, pero también de vinos AOP Lirac y Châteauneuf-du-Pape, de-
cidieron hacer una cuba de corazón en beneficio de ELA. 

Tres equipos, formados cada uno por una personalidad, un sumiller y un chef 
se han medido amistosamente: 

- Julien Allano, Gilles Ozello y Manu Amoros. 
- Arnaud Faye, Morgan Gaby y Alain Boghossian.
- Davy Tissot, Cyrille Raymond y Rémy Martin. 

Las tres cubas realizadas fueron degustadas por los profesionales del mundo 
del vino y los periodistas así como por la familia Sedat, representante de ELA. 

Como parte de una comida agradable preparada por el chef Christophe Chiavola, el jurado eligió como mejor cuba la de 
Julien Allano, Gielles Ozello y Manu Amoros. 

Así 200 botellas de esta cuba ganadora han sido vendidas al precio de 15 €, permitiendo recaudar la suma de 3 000 € 
en beneficio de ELA. La ceremonia de entrega del cheque tuvo lugar en los locales del estudio de France Bleu Vaucluse en 
presencia de nuestro padrino Gil Alma. Muchas gracias a todos los participantes, al jurado y a Domaine Lafond por este 
maravilloso evento solidario. 
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ELA-LUXEMBURGO

III Edición de Ponte tus zapatillas  
en la empresa en Luxemburgo

Una treintena de empresas se han movilizado 
por ELA en la III Edición de Ponte tus zapa-

tillas y vence la enfermedad en la empresa, en 
Luxemburgo: esta campaña está dirigida a los 
propietarios de negocios, independientemente de 
cual sea su actividad comercial.  Durante una jor-
nada de trabajo, cada paso cuenta para ELA, los 
participantes contribuyen así para hacer avanzar 
la investigación, a transmitir un mensaje de es-
peranza y de solidaridad a las familias y mientras 
contribuyen a su propia salud. 

El viernes 15 de junio fue elegida como fecha 
para la campaña de 2018. Seducidos por la sim-
plicidad de la organización y el entusiasmo des-
pertado varias empresas aún podrían participar en 
la campaña para finales del 2018. 

Para esta tercera edición, se hicieron presentes 
los apoyos de los primeros momentos: los cola-
boradores de ALD Automotive y Atoz contabiliza-
ron más de un millón de pasos y Dimensión Data 
Luxemburgo aprovechó su velada anual para au-
mentar el número de pasos. Gracias igualmente 
a Luther SA, Finexis, 42 Consulting y al Hospital 
Robert Schuman por su fidelidad. 

Qué alegría contar con nuevos nuevos apoyos 
este año, colaboradores implicados y directores: 
Docler Holding organizó marchas alrededor del 
vecindario de Kirchberg, los colaboradores de AXA 
realizaron un recorrido especialmente diseñado 
para la ocasión por el Parque Pescatore, en el cen-
tro de la Villa luxemburguesa, los bancos Caceos, 
Catella y Generalli equiparon a sus colaboradores 
con podómetros, igual que las empresas Trident 
Trust, BioneXt Lab y AKT ONE que participaban 
por primera vez. Queremos apostar a que el en-

ELA Francia
2, rue Mi-les-Vignes 
B.P.61024
54521 LAXOU CEDEX  
(Francia)
Tel.: 03 83 309 334
www.ela-asso.com

ELA España
Centro Multifuncional La 
Rambla – Avda. Príncipes de 
España 20, 2ª planta
28823, Coslada (Madrid)
Tel.: (34) 91 297 75 49/  
 (34) 91 298 69 69
www.elaespana.com

ELA Bélgica
25 rue de Haneffe
4537 VERLAINE
Tel.: (32) 02/649 76 48
www.ela.be

http://www.ela-asso.com
http://www.elaespana.com
http://www.ela.be
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ELA-SUIZA

Steph hasta el más allá por ELA
GRAN AMANTE DEL CICLISMO, STEPHANE HERREN DE PERY, CANTÓN DE BERNA,  
ASUMIÓ EL RETO DE RECORRER 222 KM POR ELA DURANTE LA CARRERA CICLISTA DE 
WYSAM DEL PASADO 23 DE JUNIO. 

Aquejado de la enfermedad de Parkinson, montar en bicicleta es para él una fuente de 
vida y de bienestar. Por ello, deseando que sus ruedas fueran útiles, imaginó esta acción 

solidaria con el objetivo de patrocinar cada kilómetro de su recorrido en apoyo a Maurane y 
los niños de ELA que como él padecen una enfermedad neurodegenerativa. Durante un año, 
Stephane buscó a los donantes y entrenó unos 100 km diarios. Esto ha supuesto que contara 
con el apoyo de muchos padrinos y le permitiera recaudar 3.875 CHF. Esta suma, donada a 
ELA Suiza, ayudará a las familias afectadas por leucodistrofia. 

Queremos agradecer a Stephane que haya trabajado en este proyecto lleno de esperanza, 
lo que demuestra una gran solidaridad y generosidad.  

tusiasmo suscitado les motivará a 
participar en la edición de 2019. 

Sin olvidar las empresas que 
participaron por segundo año con-
secutivo y que han demostrado 
mucha imaginación y originalidad 
para multiplicar sus pasos, como 
Randstad por su picnic seguido de 
una marcha filmada con sus cola-
boradores, como Bâtiments moins 
chers, Óscar a la mejor comuni-
cación en redes sociales con una 
campaña de promoción formidable 
para captar futuros participantes y 
que también realizó un buen pro-
medio de pasos/empleado, como 
One Life, PayPal, la Cámara de Co-
mercio, Econocom, Grant Thorton y 
Reka, representante de diferentes 
sectores y zonas geográficas que 
llamó la atención  y curiosidad de 
los viandantes, sensibilizándolos 
a los colores de ELA y proporcio-
nando una bella imagen de su ac-
tividad.

ELA Italia
Onlus, Via Durazzo 22 bis
195 ROMA
Tel.: (39) 0643 419 792
www.ela-asso.it

ELA Luxemburgo
Friedrich Jean-Paul, 12 rue 
Lucien Wercollier 
3554 Dudelange
Tel.: (35) 251 32 36
www.ela-asso.lu

ELA Suiza
Route de Tramelan 7
2710 Travannes
Tel.: (41) 032 481 46 02
www.ela-asso.ch

ELA Alemania 
Am Bleichrasen 7
35279 Neustadt/Hessen
Tel.: (49) 06692 a 918113
www.elaev.de

http://www.ela-asso.it
http://www.ela-asso.lu
http://www.ela-asso.ch
http://www.elaev.de


Cómo puedes ayudarnos a vencer la enfermedad

PARA MÁS INFORMACIÓN

Centro Multifuncional La Rambla

Avda. de los Príncipes de España 

20, 2ª planta

28823. Coslada, Madrid

www.elaespana.es

elaespana.aso@gmail.com

@AsoELA

elaespana.leucodistrofias

PUBLICACIÓN SUBVENCIONADA POR

COLABORADORES

Calendario Solidario (7 €)

A partir de 3 calendarios sin gastos  
de envío.

Apadrina un olivo solida-
rio y recibe 6/12 botellas 
de aceite personalizadas. 
Desgravación 50% para 
empresas. 
olivosolidario.org/es/
ela-espa%C3%B1a

Acabemos  
con las  
leucodistrofias 
www.hashtagbracelets.
com/products/leu-
koend-rosa

Únete a nuestro grupo por solo 1€/mes.
www.teaming.net/elaespanaasociacion-
contraleucodistrofia-grupo-i02bReMF5j

Tarjetas ONG

Bankia potencia su programa ONG al 
ceder el 50 % del beneficio neto obtenido 
por el uso de las tarjetas de crédito/débito 
a las propias organizaciones. Los clientes 
de Bankia pueden colaborar sin coste 
adicional.
www.bankia.es/es/tarjetas/tarjetas-ong/
programa-ong 
o en oficias de Bankia
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