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ASSOCIACIO CATALANA PRO AFECTATS D'OSTEOGENESI IMPERFECTA - Barcelona

L'osteogénesi imperfecta o
malaltia dels nens de vidre es
una malaltia genética, no sem-
pre hereditaria, causada per
una alteracio del colagen que
afecta principalment l'estructu-
ra dels ossos i que fa que si-
guin extremadament fragils.
Aguesta €s una malaltia amb
una incidéncia baixa, perd prou
important perque els afectats i
les seves families decidissin,
ara fa vuit anys, crear una as-
sociacio que els ajudés a posar
en comu els seus problemes,
donar-los a coneixer a la socie-
fati fer pressio perque es conti-
nués investigant sobre una
malaltia tan terrible.

Conxita Casaus, presidenta i
fundadora de I'Associacio, ens
explica com va néixer la idea d'agrupar-se i com es va tirar endavant. “Fa dotze
anys va néixer la meva filla Laura amb osteogénesi imperfecta a causa
d’una mutacio de nou, és a dir, ning(i a la familia no patia aquesta malaltia,
perd a ella li van diagnosticar en el moment del part.” Un diagnostic com
aquest no és gens senzill d'acceptar, pero cal tirar endavant, | Conxita Casaus i el
seu marit es van comengar a fer moltes preguntes: “Ens demanavem qué era
exactament 'osteogénesi, com veuriem créixer la nostra filla i com viuria el
dia de dema. No volia convertir la nostra filla en un pallasset que es porta
als mitjans de comunicacio, aixi que em vaig dedicar a picar a totes les por-
tes que vaig trobar. A la Federacié Ecom vaig parlar amb una assistenta
social i ella va ser qui em va posar en contacte amb I'assistenta social de
I'Hospital de Sant Joan de Déu, que al seu torn em va presentar el doctor
Minguella, gue en aquell 1. oment era el cap del servei de traumatologia. El
cert és que, per primera vegada, em trobava davant d’'una persona que
sabia qué era I'osteogénesi imperfecta i que em parlava d’un tractament
alternatiu al quirtirgic. Em va donar I'adrega de 'associacio francesa i ells
em van enviar tot tipus d'informacio.”

Aleshores, a través de Hospital es va poder convocar una reunio amb tots els
pares de nens afectats per la malaltia i Conxita Casaus va explicar-los el que pre-
tenia: “Els vaig dir que volia coneixer gent que es trobés en la mateixa situa-
cio, que entre tots ens podiem ajudar i crear una associacio que fos el punt
de referéncia per a tots els afectats i els seus familiars.” Aixi va ser com va
néixer l'any 1994 I'Associacio Catalana Pro Afectats d'Ostecgénesi Imperfecta.
D'osteocgénesi imperfecta n'hi ha de diferents tipus, perd aquesta malaltia sempre
comporta una gran fragilitat ossia que fa que hi hagi mdltiples fractures: “En
alguns casos ja es detecta en el seté mes d'embaras, perqué es veuen frac-
tures d’algunes extremitats; en altres casos no es veu fins al moment del
part, i fins i tot hi ha casos en qué no es detecta fins més endavant, quan el
nadé presenta fractures, la qual cosa no és gens habitual en una criatura
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tan petita. Es per aixo que en algunes ocasions ens hem trobat que els
metges pensen en primer lloc en un cas de maltractament, peré després
s’adonen que el nen pateix aquesta malaltia.” Les fractures solen ser, en gene-
ral, més freqlients en les extremitats llargues: “Normalment es trenquen fémurs i
humers i aixé comporta certes deformacions, perqué els ossos tendeixen a
quedar curts.” Aquesta fractura d'ossos pot anar acompanyada d'altres proble-
mes secundaris: “Sovint també hi ha problemes d'oida, perqué es poden
trencar els ossets que formen I'aparell auditiu, o ens podem trobar amb
trencaments de costelles produits per una tos una mica continuada.”
De tractaments, malauradament, de moment només n'hi ha de dos tipus: “D'una
banda, hi ha el tractament quirurgic, en qué el que es fa és enclavar els
ossos d'aquests nens, i de I'altra, en aquests moments s’esta aplicant
també un tractament alternatiu que és el pamidronat, un biofosfonat que
s’injecta per via intravenosa i que fa que augmenti la densitat de 'os.” La
investigacio d'aquesta malaltia és lenta i encara no s'hi destinen prou recursos.
De fet, com afirma la presidenta de I'Associacio, “el tractament que es fa als
Estats Units i el que fem nosaltres aqui és el mateix, i només hi ha un cen-
tre, a Montreal, que es dediqui a fer estudis especifics sobre aquesta
malaltia, perd de tota manera cal dir que I'Hospital de Sant Joan de Déu és
un punt de referéncia per a tots nosaltres. En aquest sentit, m’agradaria
donar les gracies a tots aquells que treballen per una malaltia com aques-
ta i, especialment, al doctor Jaume Escola Teixidor, que, malauradament,
ja no és amb nosaltres; la qualitat humana i professional del qual ens va
ajudar molt a tots.”
La filla de Conxita Casaus, com molts altres nens, fa gairebé una vida normal,
perd ha d'anar sempre acompanyada d'una menitora de suport: “Quan jo la
deixo a escola, la monitora la recull i 'acompanya a la classe, I'ajuda en tot
moment i fins i tot va de colonies amb ella. Es una monitora que envia a
I'escola el Departament d’Ensenyament de la Generalitat.” Aquesta és una
de les coses sobre les quals 'Associacio informa els pares que tenen un fill que
pateix aquesta patologia: “Els assabentem també sobre les ajudes que hihai
els assessorem en tots els tramits necessaris que cal fer per tal que la vida
del seu fill sigui molt més facil.”
No cbstant aixo, les barreres arquitectoniques encara son un veritable problema:
“L_a gent no és prou conscient del que pot representar moure’s per la ciutat
amb una cadira de rodes o a peu, perd amb la mobilitat reduida. Fa ben
pocs dies, ens vam trobar amb el cas d’un parc acabat d’estrenar en qué a
la zona de jocs infantils s’accedeix amb moltes dificultats, no solament
amb cadira de rodes siné també amb un cotxet de nadé. Aixo no pot ser
que passi en una obra feta de nou, i és aixo el que estem denunciant des
de la nostra Associacié.”
L'Associacio Catalana Pro Afectats d 'Osteogénesi Imperfecta organitza també
conferéncies i assemblees amb la preséncia de metges, infermers, fisioterapeutes
i tots els professionals que puguin donar informacio als afectats i les seves families:
“Sempre que podem assistim a tots els congressos que es fan sobre
aquesta malaltia, A més a més, procurem donar-nos a conéixer perqué la
gent comenci a saber que I'osteogénesi imperfecta existeix i que potser
aquella persona que veuen pel carrer que camina una mica torta o que ha
d'anar en cadira de rodes la pateix. El nostre missatge és que no importa la
deformitat siné el fons d’aquella persona, la seva qualitat humana.”
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