LEMARTIN, sacumt
B Contansolodos anos, el pequeno
Hugo Pérez fue diagnosticado conel
Sindrome KBG, una enfermedad
rara causada por mutaciones en el
gen ANKRDI 1, cuya proteina se en-
cuentra en las edlulas del cerebro
Siete anos después, su familiasigue
pel fo tanto para mej sudia
adia como para lograr difundir esta
patologia que, en la actualidad, pa-
cenmenosde una decenade per-
sonas en toda ka Comunitat Valen-
ciana y 47 anivel nacional.

«Detectamos que Hugo padecia
el sindrome después de algin tiem-
po de pruebas. A los dos meses, en
una revision rutinaria, el pediatra le
diagnostica torticolisy plagiocefalis
postural, por lo que le pautaron tra-
tamiento de fisioterapia. Ahi obser-
varon retraso en el desarrollo, yague
nosequedaba sentado, no gateaba,
ademds, tenia rasgos disforicos y di-
Geultades en el lenguaje expresivo,
porloguele derivaron al servicio de
Neuropediatria del Hospital de Sa-
gunto y a estimulacion congénita al
CEE Samt Cristofol. Despuésde mu-
cho esfuerzo Hugo comenzo a ca-
minaralos 22 meses En ese tiempo,
nos derivan al servicio de Genética
deLa Feyallilas pruebasconfinman
que padece el Sindrome KBGo,
cue al EMV la fredel
pequeno, Ruth Ferndndez

Esta noticia supuso un shock
para la familia, que desconocia to-

) estaent dadl. « Al prin-
cipio, te sientes muy perdidoy nosa-
besa quién acudir ni qué hacer, por-
que nadie e sabe explicar nadae, se-
fiala Ruth,

Adinasd, explicaque, pocoa poco,
la familia fue encontrando el apo-
yo de otras que pasan por la misma
situacion, con quienes han forma-
do la Asociacion Sindrome KBG.
«Hugo fue diagnosticado en 2014,
no se sabianada de la enfermedad,
empezamos abuscarinformaciony
encontramos una fundacion ame-
ricana, pero no nos ayudaron mu-
cho pues estdbamos lejos v no era
Eicil. E 'es, NOS emp a
mover por las redes sociales, crean-
do una pagina en Facebook donde
empezamos a ver que habia mis
gente pasando por lo mismo, crea-
mosun grupo de Whats Appy el pa-
sado abril, decdimos tirar bacia
adelante con la asociacidn, ya que
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" Hugo y unas amigas, con su

M héroe favorito, durante la

i fiesta que le organizd la
Fundacién Pequefio Deseo.
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«Hugo tiene 9 anos, pero es
como si tuviera tres menos
por una enfermedad rara»

» La familia de un nifio del Port de Sagunt lucha por difundir una enfermedad
rara con menos de una decena de afectados en la Comunitat Valenciana »El

colectivo se quiere movilizar y lograr fondos para sufraga

Los afectados pretenden
recaudar 30.000 euros
para un estudio que
quiere hacer la
Universidad de Murcia

éramos unas 37 familiase, apunta
Provecto de investigacion
Desde esta entidad, quieren dar
visibilidad a esta enfermedad rara
que a veces tardar en diagnosticar-
S& porque sus sintomas se confun-
den con otras, pues suele ocasionar
problemas de conducta, trastorno
des sidhay 1 o]
leto, hiperactividad, pérdidasde au-
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Hugo, con su madre, en un banco del Port de Sagunt.

r una investigacion

DANIIL TORTALDA

Pequedio deseo
hizo magia para Mugo

La Fundacidn Pequefio Desao logrd

que Hugo consigulera hace poco pasar
unas horas con Menry Danger, uno e sus hé-
roes favoritos, y vestirse de Kid Danger. Juntos,
disfrutaron de pruebas como bailar, saltar o
hacer carreras para conseguir muchos rega-
jos. Tampoco faltd una gran merienda, por
lo que fue una tarde de emodiones difi-

cil de ohvidar, como sefalaba
agradecida la madre del
ano.

dicidn, epilepsia, defectos congéni-
s del corazdn y discapacidad inte-
lectual. «Queremos darla a conocer
paraque sea mis Beil poder dar un
diagnistico y no sea tan larga ka es-
peras, afirma Ruth,

Ademiés, buscanapoyode profe-
sionales que les ayuden un poco
mis a conocer la enfermedad asi
como prestar apoyoa cualquier per-
sona que la padezca. «Gracias a la
mewilizacion desde laasodiacion, se
han puesto en contacto desde el De-
partamento de Biologia Celular e
Histologia de la Facultad de Biolo-
gia de la Universidad de Murcia, un
grupo de investigacion especializa-
do en modelar enfermedades raras
para la bisqueda de nuevos trata-
mientos. Se han ofrecido para desa-
rrollar un proyecto sobre el Sindro-
me KBG pero cuesta unos 30.000
euros. Porello, vamos aponemos en
marcha para recaudar fondos. Por
nuestros hijos hacemos lo que haga
faltas, afade.

De los sintomas habituales, al
pequeno lo que mas le afecta es el
trastomo por déficit de atencidon e
hiperactividad (TDAH). No obs-
tante, esta enfermedad rarale con-
diciona su desarrollo en general.
«Tiene 9 anos pero, por el Sindro-
me KBG, es comosituvieratres me-
nos en su desarrollo general. Es
muy infantil e inmaduro para su
edad. Porel TDAH tiene problemas
de comportamiento yrabietas que
le impiden concentrarse, por ello
toma medicacion para ayudarle a
relajarse en las horas de cole don-
de, ademds, tiene adaptacion curri-
cular, y la verdad es que esta muy
contento porque sus profesoras y
companeros del CEIP Mediterra-
neo se han volcado mucho en ayu-
darles, recalca su madre.



