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Acondroplasia Uruguay
En primer lugar subrayamos la importancia que entendemos tiene la realización de este tipo de encuentros entre Legisladores y organizaciones, en este caso Acondroplasia Uruguay, que trabajamos con afectados de este tipo de patologías de baja prevalencia, porque nos brinda la oportunidad de plantear temas que van mas allá de lo que una organización como la nuestra puede hacer. 
En definitiva la sociedad civil organizada y motivada por sus necesidades es quien genera las ideas para que el legislador pueda crear leyes con el espíritu acertado.  El papel de las organizaciones sociales es fundamental en este aspecto.  Nos cabe como organizaciones sociales por lo tanto, una gran responsabilidad a la hora de formular propuestas que atiendan a las necesidades de quienes representamos.
Nuestra Asociación fue creada hace un par de años por un grupo de padres con hijos afectados de Acondroplasia, una enfermedad genética incurable que produce entre otras cosas enanismo y con una respuesta a nuestro entender inadecuada tanto de los servicios de salud como de la sociedad en su conjunto. 
Afortunadamente en este tiempo, desde que nació AU, hemos encontrado la mejor disposición de estos mismos sectores para mejorar esta situación y eso nos ha motivado a emprender las propuestas de cambio por las que trabajamos.   Cuando iniciamos este camino, la primera realidad con la cual nos encontramos fue la de la baja prevalencia de esta enfermedad.  Esta baja prevalencia hace que sea de poco interés para los servicios de salud y para quienes generan las políticas de atención.  Esta enfermedad, como otras de baja prevalencia, genera no solo problemas de salud, sino también un problema de desventajas comparativas, que se traducen en dificultades a la hora de obtener un empleo, de acceder a un sistema asistencial, de la obtención de un medicamento, de accesibilidad, de un examen medico entre otras.
Incluso las organizaciones que se forman en torno a cualquiera de estas enfermedades de baja prevalencia, son “numéricamente” poco redituables para nadie.  Son normalmente huérfanas de la sociedad y se desarrollan a impulsos personales de personas afectadas, lo que conspira por ende con la extensión en el tiempo de dichas organizaciones.  

Es por eso que en Acondroplasia Uruguay hemos diseñado una estrategia de integración distinta, con inclusión de afectados adultos, de niños, de familiares, de amigos y de profesionales y complementariamente a esto, apuntamos a la integración regional e internacional.

Hoy, integramos la Red Latinoamericana de Asociaciones de Acondroplasia, para la coordinación de políticas comunes a todas.   Integramos también y somos socios fundadores de la primera Plataforma Latinoamericana de Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos, compuesta por países de América del Sur y el Caribe.   Comentamos que Uruguay tiene en esta organización internacional el cargo de Secretaría, cargo que generosa y desinteresadamente ocupa hoy la Doctora Laura Nahabetian.   Integramos además a través de la Fundación Geiser de Argentina la red EURORDIS que es la mayor organización de enfermedades raras del mundo.

Participamos también del Plenadi y estamos inscriptos en la Comisión Nacional Honoraria del Discapacitado.

Un número muy importante de personas nos acompaña hoy, lo que ha dado sustentabilidad y seriedad a nuestra propuesta.
Con el apoyo de Fundaciones Europeas, estamos actualmente ejecutando un proyecto que presentamos para Uruguay en el año 2007 y que se extiende hasta el año 2010, el cual permitirá realizar tareas que nos hemos propuesto en lo social y en lo medico.
· Realizamos tareas de difusión en medios de comunicación.
· Tareas de apoyo en escuelas y colegios donde tenemos niños de nuestra Asociación.
· Mantenemos una página Web que nos permite brindar información actualizada.
· Para ello estamos suscriptos a las más importantes publicaciones científicas del mundo e incluso a las oficinas de patentes de varios países.
· Tenemos una biblioteca con más de 800 publicaciones sobre todo lo relacionado a enanismo.
· Se están realizando talleres de padres financiados y coordinados por Acondroplasia Uruguay con la presencia de destacados profesionales que ayudaran a mejorar la calidad de vida de todos los niños hoy afectados.
· Estamos solventando una beca para enviar un medico al extranjero para especializarse en Acondroplasia.
· Próximamente vendrá bajo costo de Acondroplasia Uruguay una profesional reconocida a nivel mundial en esta enfermedad para realizar jornadas de control y atención.  Realizaremos con ella un taller con médicos de nuestro país interesados en ampliar sus conocimientos en esta patología.
· En el mes de Marzo pasado realizamos el primer Encuentro Nacional para lo cual trajimos desde España a una de las personas con más experiencia en Acondroplasia para dar una charla a todos los integrantes de nuestra Asociación. 
· Implementaremos en Uruguay durante el año 2009 estudios genéticos específicos para acondroplasia.
· Realizamos además encuentros periódicos de confraternización y estamos publicando boletines de noticias.

Todos estos beneficios llegan por supuesto gratuitamente a nuestros asociados.

Complementariamente nos propusimos ampliar nuestras metas, a aquellas que fueran comunes  a todas estas enfermedades de baja prevalencia con el fin estratégico de tener mayor incidencia a la hora de formular propuestas.
Entre el 5 y el 7% de la población de Uruguay es portadora de una de estas patologías de baja prevalencia.   Si bien en nuestro país los registros no son completos, se estima que entre 130 y 50.000 personas son portadoras de una enfermedad rara.  Si tenemos en cuenta que en Uruguay se registran 50.000 nacimientos al año, en lo que va del 2008 ya nacieron 2187 niños con una enfermedad rara, uno de ellos con enanismo.  Para ser más exactos nació un niño con enanismo,  en el mes de Septiembre en un Sanatorio de la ciudad de Montevideo.  Los médicos aun no pudieron determinar cual tipo de enanismo padece, estando pendiente su examen genético.
Nuestra Asociación acerco información a los padres y ofreció pagarle el estudio genético en el exterior.  
Cabe acotar que muchas de las enfermedades raras son discapacitantes, por lo que muchos de estos niños son portadores de una enfermedad con el potencial suficiente para generar discapacidad.

A todas las Asociaciones por igual nos afectan las mismas cosas:
· Información técnica fragmentada y escasa pese a los esfuerzos de algunos profesionales.
· Es imposible pretender que un medico pueda conocer la historia natural de mas de 6000 enfermedades raras registradas hoy en el mundo.
· Por ende esto acarrea una dificultad manifiesta de diagnostico.
· Son enfermedades que normalmente generan problemas a nivel familiar.
· No existe un banco de datos centralizado, actualizado  y de público acceso sobre tratamientos o medicamentos para estas patologías.
· La información se obtiene con mucho esfuerzo por parte de los profesionales y  los afectados o sus familiares.
· No hay un registro nacional y centralizado sobre casi ninguna de estas enfermedades.
· Los gastos médicos para este sector tienen un promedio 7 veces superior al normal.
· Existen problemas de inserción social y laboral.

En definitiva una calidad de vida afectada.

Por suerte Uruguay ha contado a lo largo de su historia con profesionales de la salud, que han dedicado su vida a luchar contra estas enfermedades y han dejado un ejemplo que muchos hoy siguen.
Por otra parte esta estadísticamente probado en muchos países, que alrededor del 15% del gasto en Salud Publica es para este sector de atención.

Un niño sano visita un pediatra seguramente no más de 2 o 3 veces al año.

Un niño con una enfermedad genética puede llegar a visitar promedialmente de 15 a 20 veces la asistencia médica durante su primer año de vida y debe ser atendido por un promedio de 4 especialistas debiendo realizar además 12 veces más exámenes médicos que el promedio.  No hablamos del gasto familiar en traslados, tickets y horas de trabajo perdidas por los padres.

En países que aplican políticas específicas para la atención de este tipo de enfermedades, el rubro de atención se logro bajar sustancialmente ese 15 % según lo que estos países publican.   En Francia se declaro este año como de prioridad nacional la atención de las llamadas enfermedades raras con el fin de bajar este gasto público.   Modestamente pensamos que se necesita una herramienta metódica para ayudar en el diagnostico.   En un país del primer mundo como Italia, la creación de una unidad dedicada a ayudar en el diagnostico de enfermedades raras, durante el primer año de aplicación, cambio el 47% de los diagnósticos iniciales.  Solo confirmo el 34%.   Esto muestra a las claras las complejidades que este tipo de patologías tiene.
Simultáneamente en estos países, gracias a la generación de políticas de inserción laboral y social, ha disminuido más del 30% el gasto social aplicado a subvencionar este sector vulnerable de la población.
Ahora entonces no estamos hablando de un grupo de personas que trabaja para obtener una mejora en la calidad de vida de 200 personas.

Ahora hablamos de cerca de 150.000 personas en nuestro país con un gasto público en salud y políticas sociales de subvención seguramente de millones de dólares al año.  Estratégicamente esto cambia la ecuación de intereses.

Ahora podemos llegar al Legislador con propuestas que le permitirán superar el mero estado parlamentario y encontrar otro nivel de apoyo entre sus pares, de esta manera serán muchas más las personas que lo ayudaran a impulsar estas propuestas.
Acondroplasia Uruguay presento en el parlamento en el año 2007 una propuesta para la creación de un proyecto de ley, proyecto este que hoy esta a estudio de la Comisión de Población del Senado, llamado Plan Nacional de Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos (esta siendo llevado adelante por el Senador R. Long).
Esta ley pionera e innovadora en América permitirá la creación de una unidad, a nivel del MSP que tendrá entre otros cometidos:
· La creación de un banco de información centralizada y actualizada con lo mas adelantado en el mundo en materia medica y científica para estas enfermedades, entre ellas la Acondroplasia.
· Contar con un registro Nacional Obligatorio de todas las patologías incluidas dentro de esta clasificación de enfermedades.  Registro este que solo se aplica en Francia y parcialmente en España.
· Brindar un servicio de información actualizada en medicamentos de los denominados huérfanos, existentes a nivel mundial aunque estos no estén disponibles en Uruguay.  Se denomina medicamentos huérfanos a aquellos que los laboratorios no tienen interés en producir por factores económicos. A causa por supuesto de lo que hablábamos anteriormente, la baja prevalencia.  De hecho existen actualmente muchas patentes de remedios para Acondroplasia que no llegan a término por este mismo motivo.
· Contar con personal profesional que podrá colaborar con el medico tratante en la elaboración de un diagnostico o ante una solicitud de los familiares. 
· Elaborar acciones que permitan generar acceso a los circuitos internacionales de pruebas clínicas.
· Integrar redes regionales con cometidos similares.
· Apoyar el trabajo de investigación en enfermedades raras.
Estos beneficios, serán  sin duda a mediano y a largo plazo de gran ayuda para afectados y familiares.  Entendemos que con esto estaremos colaborando también con los médicos, brindándoles un servicio de información actualizada al cual pueden acudir si lo necesitan.

Esta ley será un avance importante en el nivel de atención.   De todos modos, queda mucho por hacer.

En el futuro aspiramos a contar con más profesionales capacitados en estas enfermedades mediante la implementación de materias, talleres u otra forma de docencia permanente.
Aspiramos a que se amplíen los exámenes que se practican a recién nacidos para la detección temprana de enfermedades, muchas de ellas degenerativas que de no ser diagnosticadas de esta manera, pueden traer graves consecuencias.

Hay países que controlan la presencia de hasta 33 enfermedades al momento de nacer con la misma muestra que se toma en Uruguay.
Aspiramos a que se use la capacidad existente en Uruguay para hacer más accesible el costo de los estudios genéticos.   Es más fácil y más barato encontrar en Uruguay donde hacerle un estudio genético a un caballo que a un niño con diagnostico primario de enanismo.
Aspiramos a que se aprovechen mejor los convenios de cooperación internacional ya existentes para desarrollar investigación científica en Uruguay.
Para ello es necesario hacer más accesible dicha cooperación a proyectos de las organizaciones sociales que trabajan con enfermedades raras.   Pero todo, lo que mencionamos hasta ahora, sólo atañe a calidad de atención en salud.   Sin embargo, el tema es mucho más complejo: hablamos de inclusión social, de educación, de trabajo, en definitiva de derechos humanos.
En AU cuando decimos “Enanismo” hacemos referencia a una persona que interactúa con la sociedad con  “Desventajas comparativas considerables”.  Porque el enanismo no es solo una cuestión de talla baja:
· El 56% desarrolla problemas de columna.
· Un 10 % sufre compresión Cérvico  medular con necesidad de cirugía de descompresión, cirugía esta de alto riesgo.
· El 47% desarrolla problemas auditivos a causa de la alta recurrencia de otitis.
· Un 35% sufre obstrucciones respiratorias durante la infancia.
· El 11% debe ser operado por hidrocefalia, acto medico que es necesario más de una vez durante su vida.
· El 60% tiene mal oclusión dental que requiere tratamientos costosos y prolongados.
· Una persona afectada de enanismo debe realizar hasta un 40% más de esfuerzo físico y pulmonar para lograr lo mismo que una persona considerada normal.
Existen más de 200 tipos diferentes de enanismo que generan a su vez distintos problemas imposibles de detallar.  Acondroplasia es el nombre de una de esas tantas formas de enanismo.

Estos datos, como todos los expresados anteriormente están respaldados por publicaciones científicas o estadísticas de primer nivel.  Integran nuestra Asociación personas afectadas por varios de esos tipos diferentes de enanismo, lo que nos ha llevado a ampliar nuestro trabajo más allá de la Acondroplasia.    O sea que cuando hablamos de enanismo estamos hablando de personas con la calidad de vida afectada en algunos casos severamente.

En un mundo tan competitivo como en el que vivimos actualmente, esto se traduce en menores oportunidades.
La legislatura de nuestro país dice:
“Toda persona que padezca una alteración funcional permanente o prolongada, física o mental, que en relación a su edad y medio social implique desventajas considerables para su integración familiar, social, educacional o laboral se considera una persona con discapacidad.”
Articulo 2° ley 16095.

Los organismos internacionales  que consultamos definen la discapacidad como el resultado de la interacción entre una persona con una disminución y las barreras medioambientales y de actitud que esa persona debe enfrentar.
Claramente las personas con enanismo se enfrentan permanentemente a esas barreras.
No debemos pensar en una acepción negativa de la palabra discapacidad relacionándola con falta de capacidad, sino que estas personas por ser portadores de una enfermedad genética, de alteraciones metabólicas o endocrinas que les provocan enanismo deben interactuar con el medioambiente y los demás integrantes de la sociedad en desventaja.
Una desventaja comparativa, generada por una limitación de funcionalidad por estas razones, y, que no permite competir en igualdad de condiciones a una persona, es en definitiva la definición de discapacidad.   Este concepto es fundamental para Acondroplasia Uruguay porque hace a la diferencia entre estar o no amparado por la LEY 16095 del 26 de Octubre de 1989, y por las modificaciones a esta Ley que cuentan ya con ½ sanción parlamentaria.
El espíritu de esta ley y sus modificaciones apuntan justamente a generar herramientas para minimizar esas desventajas comparativas de las que hablamos.

En Acondroplasia Uruguay entendemos que las personas afectadas de “Enanismo” en cualquiera de sus formas, están amparadas por esta LEY y las que la complementan.   Así también lo entienden la mayoría de los médicos de este país.
Muchos países del mundo establecen incluso específicamente en sus leyes que el enanismo es una discapacidad. Mucho de lo que necesitamos esta en estas leyes.  Desde el año 1990, Uruguay cuenta con la Ley Nº 16.095, sobre protección de las personas con discapacidad, la que - si bien en el momento de su promulgación – significó un avance sustantivo, por carecer de reglamentación, en muchos aspectos no fue posible la concreción de los derechos en ella establecida. Sin embargo, está vigente y debe ser aplicada. La inexistencia de los reglamentos señalados, no sirve de excusa para su inaplicación.

Casi veinte años después, existe la posibilidad de una modificación que otorgue beneficios concretos y aplicables en forma efectiva.  Este Proyecto de Ley, que fuera aprobado por la unanimidad de la Cámara de Senadores y que actualmente está esperando ser tratado en la Comisión Especial de Inclusión y Desarrollo de la Cámara de Representantes, otorga herramientas muy importantes.  Se trata de un proyecto que facilita que el Estado pueda establecer incentivos y beneficios a las empresas que contraten personas que están comprendidas en la definición de persona con discapacidad de su Art. 2.
Lo que es más, incluye la posibilidad de exoneración de aportes patronales de carácter jubilatorio.  También establece la creación de Talleres de producción protegidos, lo que nosotros como Asociaciones debemos impulsar; no olvidemos que éstos otorgan importantes beneficios para la facilitación de la  inserción laboral. 

En un país, en que muchos quieren ser funcionarios públicos, aquéllos que pese a las desventajas que les provocan estas patologías quieren encarar emprendimientos privados, tienen en este proyecto de ley una importante ayuda.  Apoyamos en ese sentido la iniciativa de las organizaciones que trabajan con personas con discapacidad que en el área de la formación ocupacional y empleo solicitan mayores apoyos para la formación de estos Talleres Protegidos, así como para la creación de microempresas y también la creación de programas individualizados de habilitación y rehabilitación profesional que permita la inserción o reinserción laboral.    La falta de oportunidades laborales, fundamentalmente en el ámbito privado, para las personas con discapacidad es un elemento que atenta contra la inclusión social de este colectivo.
La Ley Nº 18.094 – actualizando la Ley Nº 16.095 - establece que las personas con discapacidad deben estar incluidos en una proporción no menor al 4% en relación con la provisión de puestos de trabajo en todas las áreas de competencia del Estado.

Asimismo, en el Proyecto se establece que tienen derecho de prioridad cuando se conceda y otorgue el uso de bienes del dominio público o privado del Estado o de los Gobiernos Departamentales para la explotación de pequeños emprendimientos comerciales o de servicios. 

El Estado y los gobiernos departamentales deben priorizar la adquisición de insumos y provisiones de empresas que contraten a personas comprendidas en las disposiciones de este Proyecto de Ley, así como la determinación de especificaciones tendientes a que frente a la privatización o tercerización de servicios las personas con enanismo puedan cumplir funciones allí.   Se establecen, también, parámetros para mejorar la accesibilidad.

Se determinan medidas para que se pueda contar con los elementos que permitan a estas personas desarrollar sus trabajos con las mismas posibilidades que una persona de talla normal.

Nuestros niños, desde pequeños,  están adaptándose para superar las barreras medioambientales con las que se van encontrando. Esta necesidad permanente de superación para equiparar sus desventajas es una condición forjadora de su personalidad.

En definitiva y por lo expresado anteriormente lo que propone Acondroplasia Uruguay es que se permita a este sector de la población ejercer los derechos que emanan de la vigente Ley Nº 16.095 y en caso de aprobarse la reseñada, de ésta.

Para que esto sea posible con efectividad, es imprescindible un pronunciamiento específico por parte de las autoridades con respecto a las personas afectadas de “Enanismo”.

Hemos encontrado muy buena respuesta a esta solicitud a nivel de gobierno y seguramente en breve tendremos ese protocolo que permitirá el amparo de la Ley 16095 para todas las personas con enanismo entre ellas las que padecen Acondroplasia.

Creemos que se debe entender y respetar el espíritu con el cual el legislador creó la ley.

Queremos que se respete al Legislador mismo que aplicando la más noble acepción de la palabra política crea instrumentos en defensa de las minorías.

Nos sorprendió gratamente la enorme cantidad de Legislación que existe en defensa de estas minorías de las que hablamos, y en este momento cabe reconocer la labor de muchos legisladores que en los últimos 20 años han creado los instrumentos de protección que se necesitan.

Sin lugar a dudas no podemos decir que esta todo hecho.   En términos de logística, queda mucho por hacer para asegurar igualdad real entre ciudadanos discapacitados y ciudadanos sanos. Está completamente asumido que la deficiencia conduce a la minusvalía si el medio ambiente y las regulaciones no toman en consideración estas necesidades especiales para participar en la sociedad.
Se deben ver los efectos de las leyes y mejorarlas si es necesario, y por eso creemos que la labor legislativa debe ir mas allá del ámbito de las cámaras.

La garantía de cumplimiento esta principalmente en las organizaciones sociales por supuesto, pero deben contar con el apoyo de los legisladores.

Es nuestro propósito que esta ley tenga mayor penetración y por ende mayor eficacia.  Para eso las personas afectadas deben conocer la Ley por un lado y las organizaciones, como las nuestras por otro, deben hacer un seguimiento de la aplicación de la misma trabajando conjuntamente con los legisladores.

Es nuestro deseo que las organizaciones sociales que trabajan con estos colectivos de personas puedan tener contacto mas permanente y fluido con los legisladores.

Debemos trabajar mucho sobre esto con nuestra gente, con otras asociaciones, con el estado y con los gobiernos departamentales.
Para finalizar:

Nuestro espíritu como Asociación, es apoyar todos aquellos emprendimientos que propendan a mejorar la calidad de vida de nuestros asociados y su familia.

En la medida que la sociedad vea nuestro trabajo, con respeto, habremos ganado una pequeña batalla contra algo que hasta ahora no hemos mencionado, la discriminación.
Nuestro compromiso se extiende a todas las personas afectadas de enanismo del país, que permanentemente le están demostrando a la sociedad que son iguales… siendo diferentes.
Para Acondroplasia Uruguay la manera más eficaz de combatir la discriminación es que la sociedad vea a las personas afectadas con enanismo por su ejemplo de vida y no por su apariencia.  Y esto lo aprendimos escuchando a los adultos afectados que integran nuestra Asociación.

Quien es respetado no es discriminado.
Rosa Brumberg

Laura Morey

Daniel Klein

Alcides Sosa
Isabel Blanco
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