NTES DE ESPANA EITALIA SE UNEN PARA BUSCARLA CURA

ocho generaciones gue a los integrantes de una familia de origen murdano

o sus miisculos sa les degeneran hasta acabar robdndoles la capacidad de andar e

incso de respirar Una enfermedad rara afecta exclusivamente al dan, que tiene
Tamas repartidas por Espafia e Ttalia. Durante décadas buscaron cura para su mal
por separado. Hoy estdn unidos en un proyecto de investigacién que permitiria
sanar su miopatia ¥ encontrar nuevas claves en el tratamiento del sida.

= Jitlla Rodriguer
entados enuna terraza Al-  que tenia Abrahdn cusndo empesd  gidentes en ks provincias de Cas-
waro Cabafiero y Abrahdn  a requenr sills de ruedas. Aungue  teflin Murda Barcelonay Hesbva,
Cuirao toman una cerve-  atin no estd como su prime, nota y también en Halia Los centificos
=3 Juntos pOr Primers ver. wcmmmmmmpu- sospechan que oiras clen podrian
‘Son primos lejanos ¥ alandar padacers, ain
dudehmevammm.mimdv Luhmﬂmmm 0o ko saben. La micpatia degenera
enla bits- tipo 1E; cidad
qmdnd.e\macunparadm heredi- parain caminar, soste-
mal que afecta solo a su fmilin Al-  taria que afects tmicamente A cien nierse en pie y respirar En los cason

warg, de 24 afos, Hene ahora ks edad

personas de ls misma familis. re-

s graves conduce 3ls muerte.






+ Enlas filtimas coatro décadas se
T ablerio ineas de investigacidn
paralelas en Valencia, Barcelona,
Nipoles ¥ Padua. ¥ en 2013 médi-
05 espanoles e imlianos hallsron
al gen mutado que causa la enfer-
medsd Es un gen exirsordinario:
a la vez que castiga los miscuios,
impide a los afectados infectarse
con &l VIH El descubrimiento es
clave para buscar no solo cura para
s disrofiy; wmbién nuevos ata-
mienins conira € Sda. Pero b flm
de inversitn paraliza el proyeco
Por eso, en mayo de 2015 un gru-

po deafectados cred [a Asodacin
Congquistando Escalones (ACE)
para recaudar fondos:

La cipula de la asodadidn se
reine 3l MEn0s LS VeE [OT Sem-
na, m Skype. msd!.ﬁmmdespan

1a mayoria no se han viso nuna si
no &5 en ks pantafls del ordenador

“NO SE COMO ESTARE™
Anvaro Caballero, barcelonés, es el
mids joven dela junta. ¥ también el
eslabén con los parientes inlisnos
Una hermana de su padre emigrd
a ttalia, donde hoy pelean contra la
distrofia cuairo enfermes. Alvaro
‘habia mucho con su prima itliona.
Como ofros enfermos, 2 simple
manﬂmmmmpmbm
fisicos. Le disgnosticaron la
fin coando tenia dos anos porque I.e
costaba levantarse del selo, Hasta
104 sests Yo una vida “mds o menos
normai”, relzta, aungue no llegaba
2 correr como los otros aiflos. A los
ochodejh de particpar en las dases
de educaditn fisica del colegia ¥ ya
no podia llevarla mochila Su est-

desde subir escaleras hasta “abrir
um boie st le lopa esid dura”,

Para este reportzje, Alvaro ha ac-
codido a desplazarse desdo su ciu-
dad hasta Premii de Mar (Barce-
lona) y conocer a su primo lejano
Juan Cristsbal Salvador, un afec-
tado de 45 afos En su casa abre
fa puerta su mujes Mabel Cabeda
Hahimn uns viviends adaprads a
Ia sifla de ruedas, con un asoensor
al que se accede en 13 plants bajn

bal-. En el 95 ¢ operaron, pero no
e bien. Y en el 2000 yo Begd lo séia”,

Y Juan Cristibal explica- “Van pa-
sando los afos y = dela sin masos.
Te obligs o adapior u dio a dis. No
purdes decir: « El afio que viene hané
Esiive porgie mo sabes cdmo esiords ™

Alvaro corobora la incertidum-
bare: " Yo a0 52 oomo voy @ estar den-
tro de diex afios”, dice, y cuenta que
351 abuelo b miopatis so lo mani-
festts meis mrde quoe 2 &), mendoery
adulin, “pero i evoluridn fue muy
rdpide. Cada uno de nosotros leva
wna progresidn

Los ciontificas no comprenden
a1in |z varizbilidad de l2 enferme-
dad. Antomio Marin, miembro de ka
familia y presidente de ACE, te-
ne 38 anos y esté menos afectado
que OTos parienies suyos. Se gana
12 vida como celador sanitaro y
tamist, ¥ en of trabajo hace esfoer-
08 {Mueve peso Y monta mesas de

M En el pueblo del que provienen cuentan
de antiguos vecinos que no podian caminar

quirdfanc} sin gran difioaftad. M
desarrolln ha stdo mds lenin, no he
moindo mucho empeoramienis en ins
ilttmos diez aftoy”, explica.

EL ORIGEN
Antonio vive en Valentin, pedaniz
de Mundia con menos de 600 ved-
nos, de donde proviete 1 Fumilia
De alli era Reyes del Amor Gimé-
nez antecesorz de muchos afeca-
dos. Nacid en 1676 Es Iz primers
enferma que conocen en 1z familia.
Hoy crean los Giméne (todos los
enfermos companen ese apeltido)
que su mal se remonta ocho gene-
raciones, dos antes que Lade Reyes.
En o puehlo hay visjos testmonios
de gentes con dificultades para an-
dar, que se quedaban en cama

Mo fue ol caso de Reyes. Eila sufrit
1a maldicidn, y mmbién I3 dejé en
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herencia. Pero con 1a sbuels, como
«con su bisnieto Antonio Marin, la
enfermedad no se cebf Reyes pudo
casarse con un veding, Pedro Ma-
rin, y vivir B0 afios, hast 1056 Des-
de Valentin, la familia “se extendid
[pore] gerritorio racional a partr de
1950, cuando ko gevte de agui enigra
o Levante”, cuents Antonio, Hoy 13
mayoriz de los afectadog cincuenta,
wive en la provinga de Castedlén.
En 3 cxstelionense Vils-real resi-
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de Abrahin Guino Tiene 31 afios,
s vicepresidente de ACE ¥ vive
oon su madre 7 Predes cominar
cuarin de hora™, pregunt Abrahin
asu primo Alvaro tras estrecharle Ia
Tmano por primers vez ¥ oon su sl
eléoica, le conduce 3 una cervece-
iz For I3 calle 1a gente le saluda.
Abrahiin es conocido: comenta los
partidos del Villarrea] en 13 mdin

Ante 1as cervezas, Abrahdn coen-
12 3 Alvaro que su padre murio
hace cince afios 2 la edad de 52:
oo a poco fue defands de subir
escoleras. Luego Hevd un proceso
nipido”. A los 40, el padre xin po-
dis suparal hijo en brazes, peroen
diez anos empeond mucho y pass
los tiltimos cinco de su vida en sila
de medas Al final ya le foltoba &
atre y fallecis”,

Abrahén we que 6l misme, como
su padre, se va “apagands” poco 3
poco, que sigue una evotucitn pa-
recids, pese 1 ser ¢ mucho mis jo-

ven. “Fero ao me obsesiono, vivo el
dia @ dia dice-. ;Que Recesiias
ung griba para ir o bafio? Pues
ia compras y palante, y pien-
sax: e Al menos no tengo riesgo
de coermes. Hay que sooer lo
positive”.
En 2013, con &l descubri-
miento del gen causante del
mal, cambid Ia visién del futuro
de las victimas Se habis abierola

puerta para hallar un tratamien-
m E incluso los enfermos pueden
plantearse tener hijos, uns decisifn
anzes difil, por 1 condena que po-
heredar Ahora, tras fecunds-
in vitro, un andlisis permite
descartar ios embriones que estén
afecmados.

Pero la esperanza no so queda
solo en b familia "La cura de aues-
irg enfermedod puede flevor a o del
stda ~cuents Abexhdn-, con lo que
miis geni s [AIETES POF MOS0,
Montamos la asoclacitn, supimos
de familiores que mo conociamos
de nada Ahora hablamos cada dia
como 51 fubramos de toda o vida ¥
encima hemos conseguido que va-
rios midions especialisios se reiboen
pora trabajar con lo nuestr”.

EXPLORADOR EN LA CELULA
H médico y virdlogo José Alcami,
director de Ia Unidad de Inmune-
patologia del Sida del Trasitute de
Salud Carlos I de Madrid, parti-
Gpa #n un proyecto que 3grupa 3
expertos en neurologia, patologia
neuromuscular, genGmics e fnmu-
nopatelogia. Alcam axplica quo la
cmsa de estz distrofia “es una ma-
tackin del gen TNPO3. Exie codficn
la transporting 3, una proteing que
octila como puerta de entrada dei
VI al miicleo de Ja oflula™.

Todos tenemos dos copizs de esa
proteina, pero en Jos Giménez una
es defectuos ¢ impide ¢ funcona-
miento de b normal. ¥ eso, por un
lado, provoca que & VIH no pueda
infectar 3 1a célula; por otra, slte-
12 un gen musoulsr. Comocemos &
imicio de la codena fla mutocidn dei
gen) v &l final (lo afectocidn mus-
cular) -expiica Alogmi-, pero no fos
pasos intermedios. £l vires del sida
£5 ung herrmmienio que nos permil
estudiarios, es como un expiorador
en la céfude- lo inroductmos y po-
demos sequirio para ver oudndo se
altera su procesamienin”.

A medio-largs plaze, & provec-
to buscard 1a terapia génica para
reemplarar of gen defecucss, ¥ 3
corte piazo, tratard de dar con o
Hrmace que permits que 3 copa
normal de b1 transporting 3 acmie
Comectaments, pars que los pacien-
tes recuperen ba funcitn muscu-
bar “La cuva se ve mucho mds cerm.
Abova nos faita recaudar el dinero”,
dice Abrahdn ames de despedirse,
oo un abrazn, de Alvaro Caballern,
ol primo con ol gue %o ha tomado
una cervez por primerzvez. B
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