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¢Qué puedo hacer yo? J
Si eres una persona afectada, familiar, médico, @ ]
fisioterapeuta, logopeda... y quieres colaborar -

con nuestra asociacion, contacta con nosotros.
También puedes informar a tus pacientes de la
existencia de esta asociacion y ofrecerles posi-
bilidad de asociarse y recibir apoyo.

Tfno.: 651563998
web: www.aefat.es
facebook: AEFAT-Asociacion-Espanola-Familia-Ataxia-Telangiectasia
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VISITA NUESTRA WEB

www.aefat.es
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¢Qué es?

La ataxia telangectasia (AT) es una enfermedad
genética de transmisidbn autosOmica recesiva
causada por una mutacion en el gen AT (ATM),
que se localiza en el cromosoma 11 (11g22-23).

La enfermedad se manifiesta progresivamen-
te desde la infancia temprana, sin que nada la
haga sospechar en el momento del nacimiento.
En algun caso, hasta la aparicion de las telan-
giectasias, puede confundirse con paralisis ce-
rebral infantil u otra ataxia hereditaria.

La AT se caracteriza principal-
mente por:

v Ataxia cerebelosa, que conlleva una dificultad
progresiva en el andar y en el habla.

v Telangiectasias, en ojos y piel.

v" Inmunodeficiencia primaria, tanto humoral
como celular e hipoplasia del timo, que resul-
tan en una mayor susceptibilidad a infecciones
sobre todo de vias respiratorias (sinusitis e in-
fecciones pulmonares).

v" Predisposicion a tumores, especialmente lin-
fomas, leucemias y tumores cerebrales.

v" Sensibilidad anormal a las radiaciones ioni-
zantes.

No todos los afectados experimentan el mismo
conjunto de sintomas, ni tienen la misma evo-
lucion.

Nuestros objetivos son:

Servir de ayuda a los afectados por la ataxia-te-
langiectasia.

Difundir informacion contrastada sobre la ataxia-
telangiectasia.

Favorecer la investigacion sobre la enfermedad,
tanto en sus aspectos basicos como mas aplica-
dos en la practica médica.

Pretendemos agrupar a los afectados de AT y a
sus familiares, sensibilizar a la opinion publica y
promover sistemas de ayuda y terapias para me-
jorar la calidad de vida de las personas afectadas
por la AT.

"..Si hace dos anos me hubieran ofrecido la posibilidad
de cambiar la vida que he tenido hasta ahora por otra
sin enfermedad lo hubiera aceptado sin dudar. Para
mi antes la enfermedad era como un gigante lefiador,
cuyos hachazos me provocaban heridas cada vez mads
profundas y dificiles de curar. Hoy en dia, veo a la enfer-
medad como a un experto escultor que esta utilizando
todo su arte para modelarme hasta extraer todo lo bue-
no que hay en mi...”

Juanjo (23 afos), 2009. Enfermedades raras, ma-
nual de humanidad. Ed. Lo que no existe.
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