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ASOCIACION NACIONAIPRINCESA RETT

CARTA DEL PRESIDENTE

Estimadosmigos:

La Asociacion Princesas Rett, nace en 2013 ’
necesidad de padres de nifias afectadas pol. - N
sindrome de Rett, para concienciar a la socie AL
sobre dicha enfermedad, recaudar fondos p

la investigacion y mejorar la calidad de vida "_ &
estas @rsonas.

Inscrita en el registro Nacional de Asociacion
Seccién 12 / Numero Nacional: 611614 tras
modificacién de los estatutos aprobados e
Asamblea General Extraordinaria celebrada
fecha 29 de diciembre de 2015.

; . ’Q‘{'
Hace algo mas de tres afios un grupo de pad. 4

formamos esta Asociacion sin animo de lucro,
con el apoyo de miles de personas y con una

madrina de excepcion, no por ser conocit G ¢ 2 RIF & f I & LINA
mundialmente como lo es Sara Barsisio por el FAYLE 7 St )\‘
corazon y el amor que procesa a nuestras hij

hemos podidos dar a conocer el Sindrome FRANCISCO SANTIAGO ARANL

Rett y apoyar con fondos econdmicos ..

investigacion de esta enfermedad en el Hospital San Juan de Dios de Barcelona, Unico sitio
de Investigacion refente en Espafia

Fruto del trabajo que cada familia realiza en beneficio de nuestra Asociacion estamos
consiguiendo un impacto social abrumador dando asi una enorme visibilidad a esta cruel
enfermedad y pudiendo financiar en exclusiva nuevas lineas detiya@én.

El crecimiento constante de nuestra Asociacion tanto en nimero de socios como en socios
colaboradores, hace que hallamos abierto nuestras tres primeras delegaciones en Cadiz,
Madrid y Badajoz y firmando acuerdos de colaboracion con otras Asomacgjue persiguen

los mismos fines que nuestra Asociacion.Este Crecimiento tan potente y con estos resultados
tan positivos es gracias a todas las personas que nos ayudan desinteresadamente, bien
apoyando nuestra causa con sus donativos y asistenciaado$fos que organizamos, Como

a la difusion en cualquier medio de comunicacldesde aqui poder agradecer publicamente

a todos los voluntarios que nos ayudan y estan hombro con hombro aguantando las
embestidas de esta cruel enfermedad



¢, QUE ES BINDROME DE RETT?

El sindrome de Rett es una grave enfermedad neuroldgica que afecta sobre todo a nifias
(1 de 10.000 nacidas vivas) se calculan en Espafa unas 2.400 afectadas. Considerada
enfermedad rara o de baja prevalencia.

En el SR existe un deteropsicomotor progresivo, que aparece en niflas de aspecto
normal en sus primeros meses de vida. El estancamiento y la regresion comienzan entre
los 618 meses de edad, el crecimiento del perimetro craneal, normal al nacer, se detiene
y evoluciona en la mayi@ de los casos a una microcefalia adquirida. El deterior de la
comunicacion y del lenguaje oral suele ser bastante precoz y muchas veces es el sintoma
gue mas alarma a la familia junto con los movimientos estereotipados y repetidos de las
manos en formale lavador y golpeteo. Debido a que los pediatras o suelen estar muy
familiarizados con este sindrome y a que el cuadro clinico se instaura a veces muy
lentamente es frecuente que su diagnostico se demore hastafoafds, edad en la que

se suelen ya cupiir la mayoria de los criterios establecidos para este sindrome.

Son nifilas que nacen sanpsyo en los primeromeses sufren una mutacion genética en

el cromosoma X y les impide tener el control de su cuerpo y con un espectro autista
severo, no hablanmuchas no andan, tienen graves problemas de comunicacion, sufre
SLIAfSLIAAIET Sa02tAz2aAras LINRBOfSYlLa PwrISadrg?:
queel avance progresivo de la enfermedad las hace dependientes, el deterioro cognitivo

y motor es tal que son consideradas plurisdiscapacitadas.

Imaginen una orquesta de musicos donde todos sus musicos saben tocar perfectamente
sus instrumentos y estos estan perfectamente afinados, pero el director de orquesta no
sabe dirigirlos y tocan descoordinadamenEse es el cuerpo de nuestras hijas su cuerpo
no le responde y no pueden controlarlo.



HISTORIA SOBRE EL SINDROME DE RETT

El sindrome de Rett (SR) es un trastorno neuroldgico de base genética descubierto por
primera vez ernl966 por ¢ doctor Andreas Rett de Viena. Este autor describié en una
publicacion medica alemana el caso de 22 nifias con movimientos estereotipicos y
regresion de las habilidades motoras antecedidos por un desarrollo aparentemente
normal.

Andreas Rett asociaba tivservado con una atrofia cerebral con hiperamonemia propia
del sexo femenino, sim embar@sta publicacion no recibi6 el reconocimiento esperado
y no se tuvo conocimiento de la enfermedad a causa de la poca difusion de la misma.

No fue hastafinales dé afio 1983,después de 17 afios del casi total desconocimiento en

el que permanecié sumido el trabajo de Andreas Retgndo el Dr. Bengt Hagbereg d
Suecia junto con Jean Aicardi, Karin Dias y Ovidio Ramos describieron e la revista Annals
of Neurology 35 casode procedencia sueca, francesa y portuguesa este trastorno,
bautizandolo con el nombre actual en honor a su primer descubri@bafio siguiente en

una conferencia en Viena, se aportaron documentos clinicos y nuevos datos bioquimicos,
fisiol6gicos y gegticos.

Ya en enero de 1985, el Dr. Rett visito el instituto John F. Kennedy para nifios con
discapacidad en Baltimore, Maryland, donde el Dr. Hugo Moser organizd la primera
reuniéon mantenida en Estados Unidos. La Asociacion Internacional del Sindronté de Re
consiguié que el Dr. Rett examinara a 42 nifias que habian sido diagnosticadas como casos
potenciales del Sindrome de Rett. Esta reunion llevé un aumento del conocimiento del
sindrome y sus formas de manifestarse en Estados Unidos. La mayor familcarmdeld
sindrome ha dado lugar a un mejor diagndéstico.

El interés por el sindrome y su conocimiento estan creciendo a gran velocidad. La
bibliografia médica contiene ahora informes de casos de muchos grupos étnicos por todo
el mundo. Los estudios realizadbasta la fecha han encontrado que la frecuencia del
sindrome de Rett es de 1:12.000 a 1:15.000 nacimientos de nifias vivas.



¢ QUIENES SOMOS?

Somos una asociacién sin animo de lugromovida y gestionada por los propios padres

de nifias adctadas por el sindrome de Rett. Nuestra misioon@xienciar a la sociedad
sobre dicha enfermedadgcaudar fondos para la investigacion y mejorar ledded de

vida de estas personas fomentando la integracion social y la recuperacion a travées de
proyecis terapéuticos.

Hace algo mas de tres afios un grupo de padres formamos esta Asociacion sin animo de
lucro, con el apoyo de miles de personas y con una madrina de excepcion, no por ser
conocida mundialmente como lo €%ara Barassino por el corazéon y eleor que
procesa a nustras hijas, hemos podido con su aywlda a conocer el Sindrome de Rett.

Esta Asociacién tiene como fines en sus Estatutos:

1 Ladifusion para el conocimiento de la enfermedad sindrome de Rett.

1 Larecaudacion de fondos para la investiga de dicha enfermedad.

9 Velar por el bienestar y ayudar en la medida de lo posible con los recursos necesarios
a todas las nifias afectadas por el sindrome Rett a nivel Nacional.

9 Ayudar con los recursos neceisara los centros queolaboren con el bienestar de
las niflas afctadas por el Sindrome de Rett
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INVESTIGACION

Uno de nuestros fines principales es budocados para financiar la investigacion sobre el
sindrome de RetGraciasl esfuerzo de todas las familias y voluntarios que hemos puesto
en cada proyecto o evento realizademos podido financiar en exclusigas proyectos

de investigacién(adjuntamos noticia de prensa del Centro de Investigacion Biomédicas
en Red de Enfermedies Raras CIBERER)

Ciberer isciii-

Texto a Buscar Q

El grupo de sindrome de Rett del HSJD-CIBERER ha desarrollado lineas celulares y estudios en
terapias con la financiacién de Mi princesa Rett

CIBERER | lunes, 14 de noviembre de 2016

La investigacion financiada en exclusiva por la asociacién Mi princesa Rett (http://miprincesarett.blogspot.com.es/)ha permitido al grupo para el estudio del sindrome de Rett
del Hospital Sant Joan de Déu (HSJD), integrado en la U703 CIBERER, desarrollar lineas celulares y estudios centrados en terapias, trabajando en colaboracién con diversos
centros en Europa y Estados Unidos.

En concreto, se han desarrollado lineas de células madre pluripotenciales (iPSc) con las mutaciones en MECP2 mas prevalentes en Espafa, a partir de fibroblastos de las
pacientes. Los estudios que se estan desarrollando estan fundamentalmente centrados en describir como se altera la neurotransmisién mediada por GABA y glutamato, asi
como en desarrollar terapias para restaurar las anomalias observadas.

El sindrome de Rett és una enfermedad minoritaria neurolégica de base genética que afecta principalmente a nifias: 1 de cada 10.000. Las primeras manifestaciones aparecen
entre los 6 y 18 meses y se caracterizan por la pérdida progresiva de las capacidades tanto cognitivas como motoras.

2
Grupo para el estudio del sindrome de Rett del Hospital Sant Joan de Déu, integrado en la U703 CIBERER.

El grupo de sindrome de Rett (RTT) del Hospital Sant Joan de Déu-CIBERER tiene una trayectoria de mas de 30 afios de experiencia, tanto desde el punto de vista clinico como
genético. Durante este periodo de tiempo, se han diagnosticado pacientes de todo el territorio nacional y del extranjero (mas de 3.000 pacientes estudiadas) y se han
registrado en la base de datos clinicos europea mas de 500 casos de RTT.

La Asociacién Mi princesa Rett nacié en Badajoz al tiempo que Martina manifestaba los primeros sintomas de la enfermedad. Desde entonces, Francisco y Marina, padres de
la pequena princesa, han puesto en marcha todo tipo de actividades y eventos para dar a conocer la enfermedad y apoyar la investigacion. Cuentan con la colaboracion de
diversos personajes del mundo de la cultura, entre los que destaca su madrina: Sara Baras.



Hemos cofinanciado junto a la Asociacion Asturiana Rettando al sindrome de Rett
un nuevo proyecto de investigacion que se llevara a cabo en el hospital San Joan de Deus
de Barcelona donde la Asociacion tiene firmado acuerdo de ccaidor.

Este proyecto tiene como titulo:

G5SaONALIOAsY RS YI LI &a OSNBoOoNIftSa & RSAlF NNER
en enfermedades neuroldgicas graves de la infancia. Estudio focalizado en sindrome de
wSaide

El objetivo principal de este proyeces crear una estructura capaz de ofrecer estudios y
terapias avanzadas en esta enfermedad gracias al gran desarrollo que experimentan en la
actualidad las nuevas tecnologias aplicadas a la neurociencia. Esta aproximacion es
totalmente nueva y no se réiaa en los pacientes como parte de sus terapias habituales.
Idealmente y dado que nuestro Hospital es un centro de referencia clinico en esta
patologia, esta plataforma de estudio y orientacion terapéutica individualizada podria ser
ofrecida a todas lasiiias afectas de sindrome de Rett en Espafa, a medida que se vaya
consolidando.

-
Sant Joan de Déu .~ : i i : ;
“SJ D Borcelona- Hosptal ~ NifiOS (/es/ninos)  Mujer (/es/mujer)  Te cuidamos (/es/te-cuidamos)  Profesionales (/es/profesionales)  Colabora (/es/colabora)

aportacion de 60.000 euros

El proyecto tiene como objetivo describir mapas cerebrales con vistas a desarrollar terapias para las enfermedades neuroldgicas graves en la infancia y en concreto el sindrome de Rett

20 JANUARY 2017 Publicado en:

Acto de entrega de una anterior aportacion por un importe de 120.000 euros.

El Hospital Sant Joan de Déu y la asociacion | 1 han suscrito un nuevo convenio de colaboracién mediante el cual la asociacion se compromete a reglizar, en los
proximos dos afios, una aportacion de 60.000 euros para la investigacién de estz enfermedad

Esta cantidad se destinard, en cencreto, a un proyecto de investigacion, dirigido por la neurdloga Angels Garcia Cazorla, que tiene come objetivo describir mapas cerebrales con vistas a desarrollar terapias
mediante las nuevas tecnologias para las enfermedades neuroldgicas graves en la infancia. Se trata de un estudio focalizado en el sindrome de Rett

6n Mi Princesa Rett fue creada p! Ires de Martina, una nifia de Badaj




BECAFINANCIADAS POR LA ASOCIACION

Asociacién Nacional Mi princesa Rett ha estado organizando numerosos eventos para recaudar
fondos y mejorar la calidad de vida deé@as. Por lo que gracias a nuestra Madrina Sara Baras

y los acuerdos firmado hemos estado financiando becas terapéuticas para apoyar a las familias
econdémicamente y sobre todo proporcionar a las nifias elementos esenciales para llevar una
vida mas enriquada. Terapias con delfines, terapias asistidas con caballos, fisioterapia
neuroldgica y osteopatia,diioterapia convencional y método TheraSh sido los programas

que nos han acompafiado durante el afio 2016.

DELFINOTERAPIA
En el aino 2016 hemos asiglta7 becas en terapia con delfines.

Ladelfinoterapia esuna técnica que consiste en la
interaccion del ser humano con delfines
(normalmente de la especie nariz de botella), donde
interviene ademas un terapeuta.

Llevamos cinco afios consecutivos disfrutando deg
esta terapia que se desarrolla en colaboracion co
Aqualandia,Mundomar (Benidorm).Y que se ha
ganado gracias a la fundacién Inocente Inocente.

Antes del inicio de cada sesi6on, s& un

conocimiento de cadanifia, no s6lo de caracter

personal sino también médico. Las familias presentan, bajo solicitud del especialista, un informe
médico que detalla las caracteristicas particulares de cada caso, porque cada caso es diferente
y como tal debe ser tratado.

Se haobservado que las ondas cerebrales de los pacientes en presencia de los delfines producen
una armonizacion entre los hemisferios izquierdos y derecho del cerebro, lo que produce un
estado de paz y relajaciéon tal como sucede al realizar una meditagiéronido del
delfinfrecuenciaaultrasénicas que estimulan al sistema nervioso central del pacierteque
estimula la liberacion de hormonas ligadas a la relajacion y mitigacion del dolor

Los programas son individuales, comienzan los lunes y finalizasdbados y &nen una
duracion de 30 minutos durante seis dias continuos. Las familias mientras tanto han tomado
fotografias o han grabados programas, a fin de que a su término gae mostrarselas a las
ninas para que recuerddns momentos pasados juntlos delfines.



HIPOTERAPIA
En 2016 se han concedido 7 becas en terapias con Caballos.

Las Intervenciones Asistidas con Caballos
(IAC) son técnicasmetodologias llevadas a

cabo por profesionales formados vy

reconocidos, basadas en actividades de
intervencion fisica, psicologica, educativa,
social, ocupacional, coaching, de ocio, etc.,§
para la mejora de la calidad de vida de
personas con diversidad funcional mediante
el uso de un caballo apto, debidamente
entrenado y destinado para dicho fin.

Lahipoterapia se realiza en Rsociaciorde Zooterapia de Extremadura (AZE) y a través de ella
e ayuda akquilibrioy la fuerza muscular y se minimiza el uso estereotipado de las manos,
aumentando su uso funcional y ayudando a establecer un patrén de taiémadecuado.

En la realizacion de esta actividad participa: un fisioterapeuta, un auxiliar y una persona
encargada de dirigir al caballo.

Es muy importante la eleccion del caballo por parte del fisioterapeuta. El caballmsen

funcion de morfolog y temperamento. En AZE cuentan con varios caballos destinados a la
realizacion de las terapias, pero presentan dos caballos a destacar: Lucera y Balu. La diferencia
SYGNB Stt2a NIRAOI Sy 1jdzS € LINARYSNI ISR2 Yl a G NJ
u el segundo es mas estrecho y mas vivaz, es decir, prasésenergia y un pasmasligero.

La terapia dura aproximadamente unos 45minutos. Al principio es necesario un previo
acercamiento (contacto) con el caballo; los primerd5minutos de lderapia se utilizan para
normalizar el tono muscular y se va siempre en ambas direcciones para trabajar de manera
simétrica alrededor de la pista. En algunos casos también se va -eagzjgara provocar
desequilibrios laterales, y se realiza movimientos pErada arranque para provocar
desequilibriosantero-posteriores.

Durante la terapia, se realizan diversas posturas o movimientos, como por ejemplo: colocar a la
paciente mirando hacia atrds, direccion grupa del caballo (parte trasera del animal) para
potenciar musculatura abdominal, contacto ocular y equilibrio, ya que realmente estas
aportando un movimiento normalizado en una direccién que no es la normal, provocando una
estimulacion del sistema vestibular que yendo hacia adelante no se produce; poraelad
paciente en pie encima del caballo, consiguiendaiaaipropiocepciéon en miembros inferiores,
entre otras posturas.

Todas estas posturas se realizan con sujecion por parte del profesional, en primer lugar en los
brazos para transmitir seguridaddgspués en la roditaadera.
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METODO THERASUIT
En 2016 se han concedido 2 becas Therasuit

Se trata de un programa individualizado basajg
. ., [l
en fortalecimiento y elongacién musculagg
. . | |
mediante patrones de postura normalizados eﬁ i

===mEan

=

actividades funcionales que favorezcan
desarrollo normal del nifio y le prevean
estrategias para alcanzar su objetivo.

o

Vadirigido a nifias que hayan cumplilis 3 afios §
de edad, cuando el desarrollo madurativo \
sistema musculeesquelético y sensorial s¢ BN
encuentra capacitado para realizar : \
tratamiento intensivo especifico.

Sistema spider,una continuidad de lo trabajado en el sistema de poleas, aqui trabajamos
funciones posturales que a la vez fortalece grupos masesipor accion anti gravitatoria, como

la posicidn sedente a cuadripedo, cuadripedo a rodilla, de rodilla a pie. Y cumple un su papel
en el equilibrio y la propiocepcion, ya que la arafia proporciona estabilidad y seguridad en el
paciente al mantenerse emma posicion especifica en la que nunca podia estar por sus propios
medios.

EL TRAJE THERASW#@ trata de una Ortesis
dinamica que favorece una postura mas normaliza
del paciente, cuenta con unas bandas elasticas (
transmiten informacion correctaa los diferentes

sistemas del cuerpo humano (muscular, esqueléti
y sensorial). Esta restauracion de la postura y
apropiada funcion de los musculos posturalc
permite al paciente aprender o reaprender patrone

de movimiento correctos. =
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HSIOTERAPIA
En 2016 se conceden tres becas en fisioterapia Neuroldgica.

En lefisioterapianeuroldgica las técnicas que aplic®
el fisioterapeuta van encaminadas al tratamiento (g
las secuelas elesionesdel sistemanerviosocentral
o periférico. Tras una valoracién inicial,
fisioterapeuta determina los problemas susceptibl
de tratamientopara, a continuacion, y de maner
consensuada con el paciente y/o familiares, plante
unos objetivos.

Elfisioterapeutaneuroldgicoaplicauna serie deécnicas durante lasesiones con la intencién de
mejorar las capacidades fisicas y las alteraciorstsi@urales y sensitivasetl paciente para
rehabilitar omejorarla calidady eficaciade susmovimientosy de su postura Esto repercute en
el dia a dia, la calidad de vida y el bienestar del paciente neuroldgico.

Elsistemanerviosoes el pilar de trabja en la fisioterapia neuroldgica. Se trata de una estructura
muy compleja de la quéoy en dianos quedan cosas por descubrir. Lo que si se ha demostrado
es que, cuando hay un dafio en el mismo, existe un tiempo de rehabilitacién en el que se forman
nuevas conexioned\europlasticidagd.

Por eso mismo, es muy importante estimular, guiar, corregir y facilitar de manera adecuada.
Cada lesion y cada paciente son diferentes. Por este motivo, la mejor opciditrataamiento
derehabilitaciénespecificee individualizado

PROFESIONAL IMPLICADO
FISIOTERAPEUAYa(zazu Nogalesriaa

La intervencion precoz de la fisioterapia escaalipara el futuro de las nifias que padecen este
trastornoy la anticipacion a la etapa de regresiba.fisioterapia tiene una gran variedad de
técnicasmanuales,que han ido ayudando en el tratamiento de los sintomas comunes en esta
enfermedad.

Los objetivos de tratamiento han idenfocados a favorecer la funcionalidad y optimizar la
calidad @ vida depaciente y considerato, como una de las pautas esenciales, la prevencion
de deformidades ortopédicas y el control de los movimientos estereotipados de la thaao.
de las estrategias r@péuticas empleadas ha sido reforzar la terapiaamibientes que

induzcan a la relajacion del paciente: musicoterapia, hidroterapia o terapia sensorial.

El tratamiento de este sindrome requiere un abordaje transdisciplinar del fisioterapeuta con el
resto del equipo profesional implicado ehteatamiento, por lo que ha Hado comunicaciéon y
coordinacién con el resto de profesionales externos implicados, como por ejemplo en la
terapia con caballos (hipoterapia).
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http://www.neurowikia.es/content/enfermedades-neurologicas

EVENTOS Y PROYECTOS

Mi Princesa Rett organiza numerosos eventos y proyectos para conseguir los fines que marca
sus estatutos en el articulo 3, desde su fundacion hasta hoy se han organizado desde eventos
deportivos hasta conciertos, recaudando algo masHdp n @ npara la dnvestigacion del
Sindrome de Rett, donados al hospital San Juan de Dios de Barcelonbldspial referente

en la investigacion de dicha enfermedad.

VERBERETT
VERBENA BENEFICA A FAVOR DE LA INVESTIGACION DEL SINDROME DE RETT.

Por cuarta vez organizamos en la plaza
de Toros de Malaga un festival benéfic
donde asistieron mas de 150
voluntarios, una docena de artistas
conocidos a nivel nacional y mas de
3000 personas dispuestas a colaborar
con nosotros, comprando camisetas,
pulseas, boligrafos, etc. Todo ello sirvi
para recaudar fondos y donarlo al
Hospital Sant Juan de Deus para
investigacion del sindrome de Rett.

EL CLUB DE LAS PRINCESAS
MONOLOGO A FAVOR DEL SINROME DE RETT

Gracias a laolaboracion desinteresaadfe ToniAcosta

y Sara Escuderse organizé6 un Monologo Benéfico
donde los fondos recaudados fuerdestinados a la
Asociacion Mi Princedaett para cubrir los tres fines
que persiguen (difundir y recaudar fondos para apoyar
la investigacion del sindrome Rett y paayudar a
mejorar la calidad de vida de las personas afectadas
por dicha enfermedad).
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