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PUNTOFINAL Oroz

Un "miura”
cornea
mortalmente
a un hermano
de camada en
los corrales
del Gas
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Ayer se celebro por primera vez el Dia Internacional del Sindrome de Rubinstein-Taybi. Afecta a
uno de cada 100.000 nacidos y Adrian Ardanaz es uno de los contados casos que hay en Navarra.

Adrian, un nino
con un corazon

especial

Adrian Ardanaz Lépez, el Unico caso en Navarra del SRT.

M. CARMEN GARDE
Pamplona

UCHOS padres di-

cen que sus hijos

son especiales, pero

es que los de Adrian
Ardanaz Loépezlo afirman con
razén. Cuentan que es un nifio
carifnoso, sociable, risuefio y tan
especial que es uno de los conta-
dos casos diagnosticados en Na-
varra del Sindrome de Rubins-
tein-Tayb (SRT). Se trata de un
trastorno genético, que afecta a
un nifio cada 100.000 nacidos y,
como Adrian, hay unos tres ca-
sos en Navarra, segun el depar-
tamento de Salud. Es una de las
llamadas enfermedades raras.
Ayer, 3 de julio, se celebré por
primera vez en Espafiay en todo
el mundo el Dia Internacional
del citado sindrome.

“Lo que queremos es que se
conozca mas esta enfermedad
entre los profesionales de la me-
dicina. Cuanto més se conozca
mas rapido se diagnosticaran
los casos y mejor labor de pre-
vencién se podra realizar en su
desarrollo”, cuenta la madre,
Mari Lépez. “En mi caso, no ten-
go ni una sola queja de la aten-
cién que he recibido en todo mo-
mento. Al revés, pero si quiero
pedir que no se toquen los recur-
sos parala atencion de nifios dis-
capacitados”.

Corazoén situado a la derecha
Adrian nacié el 11 de septiembre
de 2008 alas 42 semanas de ges-
tacion. El test de Apgar, que se
realiza a los recién nacidos, dio
“muy bajo” y entonces se le de-
tect6 una criptorquirdia (testi-
culo oculto). “Su

jornadas. “En Virgen del Camino
estamos esperando que nos
manden el resultado de unas
pruebas desde Holanda para sa-
ber qué gen es el que Adrian tie-
ne alterado”.

Y es que el origen del SRT es
una mutacién en distintos ge-
nes. “Se producen de forma es-
pontanea y no se ha encontrado
ninguna relacién directa entre
el sindrome y posibles proble-
mas en el embarazo, o cualquier
otrarazon que haga pensar que
los padres hicieron algo mal”,
afirman desde la asociacién na-
cional (www.rubinstein-
taybi.es). De momento, sélo se
han identificado dos genes cau-
santes. Uno, el CBP o gen de la
proteina de unién a CREB (cau-
sa el 50% de casos) y el gen
EP300 (3%), pero todavia casi en
la mitad de los casos (47%) no se
logra identificar su causa. “Con
las pruebas esperamos saber si
el gen modificado de Adrian es
delos conocidos”.

Vida lo mas normal posible
Este sindrome se conocia como
el “sindrome de los pulgares an-
chos”y fue descubierto en 1963
por el pediatra Jack Rubinstein
y el radi6logo Hooshang Taybi,
ambos norteamericanos. Segun
datos de la asociacién nacional
de estaenfermedad, el sindrome
se caracteriza por talla baja, mi-
crocefalia (cabeza pequefia),
rasgos faciales particulares, pri-
mer dedo de manos y pies an-
chosy en ocasiones angulados y
grado variable de retraso del de-
sarrollo psicomotor.

Los padres de Adrian van des-
cubriendo dia a dia la enferme-
dad y la asu-

men como una

Lupa

CONFIDENCIAL

Losfranceses se despi-
den de Alvaro Miranda
Elalcalde de Arettey ante-
rior diputado del Parlamen-
todeNavarra en Pau, Pie-
rre Casabonne, junto conel
alcalde Isaba, Angel Luis de
Miguel, invitaron al ex con-
sejero Alvaro Mirandaaun
acto celebrado el domingo
enlalocalidad francesa,
con motivodehomenaje a
los caidos en las guerras
mundiales. Casabonne tuvo
unas palabras de reconoci-
miento para Miranda, por
los esfuerzos realizados en
lamejoradelas comunica-
ciones transpirenaicas,y
especialmente lareforma
delacarreteraentre Bela-
guaylaPierre Saint Martin.

LA DIANA

Promesas Laministrade
Fomento, Ana Pastor, ase-
gura que la conexién de la
Autovia del Camino en el
limite entre Navarray La
Rioja es “una prioridad”
parasu departamento. Lo
fue también para sus pre-
decesores Magdalena Al-
varezy José Blancoylaru-
taacabahoyenun erial.

LA SUGERENCIA

Toros Oportunidad para
ver de cercalos astados de
laslidias sanfermineras.
Pamplona. Corrales del Gas. De

hasta que se com-
probé que sufria
una intolerancia
auna proteina de

lloroeracontinuo | 5 anfermedad tiene

origen en la mutacion
espontanea de algun
gen, sin causa directa

compafiera de
viaje en sus vi-
das, mientras
procuran ha-

11a13.30 y de 16.30 2 20.30 h.

J.C.CORDOVILLA

laleche devaca”.

cer feliz a su hi-

Luego, llega-
ron las bronqui-
tis. Una tras otra hasta que des-
pués de una visita a Neumologia
se detectd en una placa que tenia
el corazon situado a la derecha.
Adrian tenia seis meses e inici6
una peregrinacion médica. “En
Genética enseguida sospecha-
ron que podia ser este sindrome,
pero no nos lo confirmaron has-
ta el pasado marzo, dos afios
después ”, apunta la madre. Jus-
to un mes antes, Adrian fue visto
por uno de los mayores especia-
listas del mundo, el doctor Hen-
nekan, en Madrid durante unas

jo. Al margen

de sus periodi-
cas visitas a los diferentes espe-
cialistas, Adrian lleva una vida
totalmente normal dentro de
sus limitaciones. Es alumno de
un colegio publico, donde recibe
ayuda y juega con el resto de
compaferos. Ademas, tres ve-
ces por semana acude a Anfasy
unavez a la semana va a nata-
cién con fisioterapeuta. Le gusta
ver dibujos, ir al parque y, como
muchos otros nifios, Adridn esta
impaciente por acompafar alos
Gigantes en los préximos San-
fermines.
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Estamos Ieyendo...
“El angel perdido”

ntarios en:
Ww diariodenavarra.es |




