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Promover la cura: Nuestra mejor ayuda.   

enachasociacion.blogspot.com 

NUESTRA HISTORIA 



¿Que son las ENACH? 
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ENACH = Enfermedades Neurodegenerativas por 
Acumulación Cerebral de Hierro. 



¿Que son las ENACH? 

ENACH engloba a un grupo de patologías de la que la más frecuente, 
PKAN (>50%) comienza generalmente antes de los 10 años y presenta 
la siguiente sintomatología: 

 
ïDistonía,  disfagia, disartria, rigidez en los miembros, 

 espasticidad,  convulsiones y  retinosis pigmentaria entre 
 otros. 

ïDebido a la degeneración neurológica, conduce rápidamente a  
la inmovilidad. 

 

 

 

                        12 

ENACH = Enfermedades Neurodegenerativas por 
Acumulación Cerebral de Hierro. 
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ENACH = Enfermedades Neurodegenerativas por 
Acumulación Cerebral de Hierro. 



¿Que es  ENACH Asociación? 

Å Asociacion de pacientes constituida formalmente en 2013, 
sin ánimo de lucro 

Å Pacientes y sus familias 
Å Personas que rodean a las familias (amigos) 
Å Instituciones 
Å Comité medico/científico asesor 
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NBIA ALLIANCE es una organización que agrupa a las Asociaciones NACH /  NBIA de 
diversos países y que cuenta con un Comité cientifico/médico asesor formado por los 
especialistas de referencia a nivel mundial. 

España 

Canadá Francia 

Alemania 

Estados Unidos 

Italia 

Países Bajos 

¿Que es  ENACH Asociación? 
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Suiza 

Irán 



Comité médico/ científico asesor  
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Dra. Belén Pérez Dueñas 
Neuropediatra e investigadora 

Antonio J. Diaz Quintana 
Bioquímico, Biofísico e investigador 

Dr. Mercedes Serrano Guimaré, 
Pediatra 

Dr. Marcos Madruga Garrido 
Neuropediatra e investigador 

Dr. José A. Sanchez Alcázar 
Biólogo, Médico y Bioquímico clínico 

Dr. David Cotán Marín 
Biotecnólogo investigador 

Dr. Isidoro Caraballo Rodríguez 
Doctor e investigador en Farmacia 



¿Como nos definimos? 

 

Somos obsesivos con la 
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¿Como nos definimos? 

- VISIBILIDAD para pacientes/familias             =   APOYO 
         http://enachasociacion.blogspot.com/ 

 

 

 

ïVISIBILIDAD para médicos/investigadores =        RED 
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wŜǎǳƭǘŀŘƻ ŘŜ ƴǳŜǎǘǊŀ αobsesiónά 
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Visibilidad para pacientes y familias             =          APOYO 
Visibilidad para médicos e investigadores   =              RED 
                                     +_____________ 
 - >50 pacientes detectados en corto periodo de tiempo (1 año) 

- Gran número de contactos latinoamericanos 

- 15 Hospitales (14 españoles +1 italiano) involucrados 

- Varios centros de investigación satélites implicados 

- Creación de un registro de pacientes y un biobanco 

- Varios proyectos de investigación en marcha  

 



¿En que estamos? 
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Å Facilitando información, orientación y apoyo a los afectados por las ENACH.  

 
Å Promoviendo el contacto e intercambio con otras asociaciones de ER. 

 
Å Obteniendo y compartiendo información acerca de los últimos avances 

científicos así como las mejores prácticas que se producen en esta materia 
para dar trasladarlo a los afectados, familiares cuidadores e incluso equipos 
médicos. 
 

Å Buscando vías de financiación tales como patrocinadores,  ayudas públicas, 
donantes, organización de eventos, crowdfunding etc.,  para programas de 
investigación. 

 
 



Promover la cura: Nuestra mejor ayuda. 

  

enachasociacion.blogspot.com 



Nuestro posicionamiento 
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Apoyar a investigadores, médicos y  Cías. farmaceúticas  
que puedan proponer tratamientos potenciales a 
corto/medio plazo y en donde el balance 
beneficio/riesgo sea razonable. 



Nuestro posicionamiento 
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La investigación a medio/largo plazo esta en marcha, 
desde hace años pero, nuestros pacientes, no tienen 
tiempo para procesos a largo plazo, porque se nos va la 
vida en ello, por eso 
 

conscientes de la posible controversia: 
 
Apoyamos a investigadores, médicos y  Cías. 
farmaceúticas  que puedan proponer tratamientos 
potenciales a corto/medio plazo y en donde el balance 
beneficio/riesgo sea razonable. 
 



Nuestro posicionamiento 
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Estamos convencidos que el uso de medicamentos en 
situaciones especiales, como las que nos ocupan, 
pudiera ayudar  a pacientes en situación comprometida 
y, a la vez, a la ciencia que funciona a medio/largo plazo. 
 
No hablamos de algo extravagante: RD 1015/ 2009 
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