ASOCIACION

UN MOMENTO
CASI MAGICO

Asi es come
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LAURA Jou

e llamo Laura Jou. A los 50 aios me diag-
nosticaron la enfermedad de Fabry. Cuan-

do la Dra. Torra me describié los

sintomas mas comunes fue un

momento casi magico. Todos los

dolores extrafios en las manos

que padeci sobre todo de nifa

tuvieron finalmente una causa.

No solamente las manos, otros

muchos padecimientos que he

tenido a lo largo de la vida, que

tanto mi familia como los mé-

dicos achacaban a mi caracter

exagerado y cuentista, ahora

tenian una explicacion. Cuando

tenia fiebre o hacia ejercicio fisico las manos y

los pies entraban en crisis dolorosa; es un dolor

le
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muy particular: entre la rampa, la grima y el do-
lor. También tenia angioqueratomas; unos luna-
res rojos en todo el abdomen. La intolerancia al
calor y las multiples insolaciones también eran
caracteristicas de mi infancia y juventud. De al-
guna manera en aquel momento se hacia justicia
a todas estas molestias que muy pronto atribui a
mi sensibilidad.

Luego vinieron los miedos. Si yo tenia una
enfermedad hereditaria probablemente habria
mas casos en la familia. Y el peor miedo; que mi
hijo lo hubiera heredado. Pero no fue asi, resul-
té ser novoa. La enfermedad empieza y acaba

en mi.

Todo empezé a partir de
unos analisis rutinarios en la
mutua que salieron alterados en
el aspecto renal. También tenia
proteinuria, hematuria e infec-
cién de orina. El médico de la
mutua delegd el caso a una ne-
fréloga que basicamente insistia
en bajar la presion arterial para
frenar la proteinuria. Asi pasé
unos 8 meses, nada cambiaba y
todo seguia en interrogante.

Llegué a la Fundacié Puigvert con el animo
de curar las infecciones de orina y poner sobre la
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mesa mis alteraciones renales. Fueron 12 meses
de bucle sin salida. Cada vez me tocaba un uré6-
logo diferente que insistia en ir por partes hasta
que, ante la recurrencia de las ITU (Infecciones
Tracto Urinario) imposibles de domar, pedi una
visita con un nefrélogo.

Y lleg6 el dia en el que finalmente me aten-
dié un nefrélogo: “Soy la Dra. Torra, especialis-
ta en enfermedades hereditarias, te visitaré ca-

sualmente porque estoy
sustituyendo a un compa-
nero”. Pensé: “Vaya, que

pena... con lo simpética

"

que es...” Aquel dia la
suerte estaba de mi parte.

Cuando vio los anélisis

comprobd que habia una

funcién renal mermada y

otros asteriscos curiosos

que podian revelar varias

enfermedades. Mi padre

tenia insuficiencia renal pero no hematuria,
no habia mas casos de enfermedad renal en

mi familia. La Dra. Torra decidié hacerme unas

pruebas genéticas y una biopsia renal. El resul-
tado fue enfermedad de Fabry y una IgA renal*.
Nada que ver con lo que tenia mi padre. Tenia
dos enfermedades renales diferentes que si no
hubiera sido por la intuicion de la Dra. Torra
hubiera quedado en un corto diagnéstico y un
Fabry avanzando sin remedio.

Empezamos el tratamiento con infusién quin-
cenal de Fabrazyme y la Fabry se ha estabilizado.
Mi IgA esta controlada mas o menos con poca
medicacién. Y tengo que ser justa con las ITUs:
acabé ganandole el pulso con una autovacuna.

Me encuentro muy bien y estoy agradecidisi-
ma a la Dra. Torra por no poner el modo auto-
matico en su trato con los pacientes y tener este
espiritu de investigadora que parece ser que la
caracteriza. Ahora mismo, tener una enferme-
dad como esta no representa ningun trauma
ni prejuicio. Ojald a todos los enfermos de en-
fermedades raras, en alguna visita rutinaria, les
pueda atender un doctor con tanto talento.

* Trastorno renal en el cual anticuerpos llamados IgA
se acumulan en el tejido del rifidn. La nefropatia por
IgA también se conoce como Enfermedad de Berger.





