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Baja incidencia en la población. Una ER afecta a  5 / 10.000 personas* 

Existen más de 7.000 patologías  ( 7% población mundial. Datos OMS)

Más de 3 millones en España, .....27 millones en Europa...

*Europa. 1 entre 2.000 EC Regulation on Orphan Medicinal Products 

“Le puede ocurrir a cualquiera, en cualquier etapa de la vida. 

“no es extraño padecer una enfermedad rara.”

http://www.enfermedades-raras.org/
http://www.enfermedades-raras.org/


¿Cuáles son los principales problemas de quienes padecen una ER?

• Falta de acceso al diagnóstico correcto. Laberinto del pre-diagnóstico. 

• Falta de información. Falta de referencia a profesionales cualificados y 

especializados en ER puesto que en muchos casos son inexistentes.

• Falta de conocimiento científico. Dificultades herramientas terapéuticas, 

• Problemas de inclusión social, escolar y laboral. Implicaciones en todas 

las áreas de la vida. *Estigmatización, aislamiento, exclusión social, discriminación,..

• Falta de apropiada calidad del cuidado de la salud. Especialistas 
(fisioterapeuta, nutricionista, psicólogo, rehabilitación,.. excluidos del sistema sanitario.

• Alto coste de los pocos medicamentos existentes y cuidado. Apoyos

• Desigualdad en la accesibilidad al tratamiento y el cuidado.

http://www.enfermedades-raras.org/
http://www.enfermedades-raras.org/


El pronóstico vital está en juego en el 50% de los casos. A las ER se 

les puede atribuir el 35%de las muertes de niños y niñas menores de un 

año y el 10% entre 1 y 5 años y el 12% entre los 5 y 15 años.

Crónicas y degenerativas. 65% patologías son graves e invalidantes 

-Comienzo precoz en la vida (2 de cada 3 aparecen antes de los dos años)

-Dolores crónicos (1 de cada 5 enfermos)

-Déficit motor, sensorial o intelectual - Dependencia y discapacidad

El 30% de los pacientes fallece antes de los 5 años. 

El 50% fallece antes de los 30 años

No existe cura para la mayoría de las ER

El 80% son de origen genético



La edad de aparición*síntomas de la enfermedad es variable: 

http://www.enfermedades-raras.org/
http://www.enfermedades-raras.org/
file:///G:/0. REALEJOS Octubre 2011. Curso PROFESIONALES y TALLER FAMILIAS/0. MODULO 1. SEXUALIDADES y DISCAPACIDADES CERMI/VIDEOS y recortes DISCAPACIDADES HUMANAS. Subtitulado 2011/FEDER.mpg
file:///G:/0. REALEJOS Octubre 2011. Curso PROFESIONALES y TALLER FAMILIAS/0. MODULO 1. SEXUALIDADES y DISCAPACIDADES CERMI/VIDEOS y recortes DISCAPACIDADES HUMANAS. Subtitulado 2011/FEDER.mpg


1.Enfermedades del sistema nervioso
a. Enfermedades neurodegenerativas y otros trastornos del SNC
b. Enfermedades neuromusculares

2. Enfermedades respiratorias 

3. Enfermedades hematológicas

4. Enfermedades metabólicas hereditarias

5. Enfermedades sensoriales (agrupan oftalmológicas, sorderas congénitas y genéticas)

6. Enfermedades cardiovasculares

7. Enfermedades del tubo digestivo y órganos asociados

a Enfermedades gastrointestinales
b Enfermedades hepáticas, de vías biliares y pancreáticas

8. Inmunodeficiencias

9. Enfermedades endocrinológicas

10.Enfermedades del aparato locomotor 

11.Enfermedades autoinmunes y sistémicas 

12.Anomalías congénitas del desarrollo y síndromes malformativos

13.Enfermedades dermatológicas

14.Enfermedades del sistema genitourinario

15.Otras ER





1. Características Sexualidad de las personas con E.Raras

2. Peculiaridades… “lo diferencial,…los matices”

3. Demandas y principal problemática. Dificultades



Buenas 

PRÁCTICAS
Historias de vida y Enfermedades Raras

ORGANIZA: Con la COLABORACIÓN:  En COORDINACIÓN  con:  
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ECHANDO LA VISTA ATRÁS... 

¿ CÓMO SURGE EL PROYECTO ? 

Asociación Sexualidad y Discapacidad                           

www.sexualidadydiscapacidad.es                                                                                               

La importancia de FEDER Federación Española de Enfermedades Raras
(2009) y el CREER –Centro de Referencia Estatal de Atención a Personas

con Enfermedades Raras y sus Familias Sep.2009 *

..se DETECTA que este COLECTIVO “PERSONAS con E.R” en su mayoría,
carecen de la adecuada y necesaria educación afectivo sexual.

Situaciones de vulnerabilidad,
(riesgos de embarazo, enfermedades ITS-ETS,
abuso-trato inadecuado, violencia de género...)

Desventaja- desigualdades sociales ,
Falta de educación afectivo-sexual, sin formación 

Específica ni estrategias para afrontar situaciones...

Situaciones de riesgo de exclusión social. 



Profesionales, voluntariado y familias también pueden
vivir con desasosiego(y en ocasiones, con culpa)

Pues no siempre encuentran el modo adecuado de abordar el tema,
se sienten sin los conocimientos y sin las habilidades suficientes.

ECHANDO LA VISTA ATRÁS... 

¿ CÓMO SURGE EL PROYECTO ? 

ENCUENTRO INTERNACIONAL PLATAFORMA AFECTADOS ELA. ( CREER- Burgos  Marzo 2015 )



 TALLERES de EDUCACIÓN SEXUAL para PERSONAS con ENFERMEDADES RARAS.

Con TODAS las edades:  niños, adolescentes, jóvenes, y adultos. 

 SESIONES y TALLERES de FORMACIÓN para FAMILIARES de personas con E.R 
Encuentros de FEDER como Entidades que pertenecen a la Red FEDER , 
Encuentros de Entidades de E.R en CREER, …nivel  autonómico como estatal.

 CURSOS de FORMACIÓN  para PROFESIONALES

del ámbito de las Enfermedades Raras. 

 CURSOS de FORMACIÓN para el VOLUNTARIADO

de entidades del ámbito de las Enfermedades Raras. 

Desde 2009 …hasta 2014.

ECHANDO LA VISTA ATRÁS…

ACTUACIONES DESARROLLADAS



Desde 2009 …hasta 2014.

ECHANDO LA VISTA ATRÁS…

ACTUACIONES DESARROLLADAS

 PARTICIPACIÓN en FOROS CIENTÍFICOS: Congresos Nacional de Enfermedades 
Raras, Encuentro de Expertos en Enfermedades Raras- Ministerio*

Congresos Estatales y Europeos del ámbito de la Sexología.

Jornadas de Formación Científica, Universitaria,…

 PUBLICACIONES CIENTÍFICAS. Libro de Ponencias del Congreso, Revistas y Boletines 
IMSERSO- CREER, Entidades del ámbito de las ER*



Desde 2009 …hasta 2014.

ECHANDO LA VISTA ATRÁS…

ACTUACIONES DESARROLLADAS

 Colaboraciones con MEDIOS de COMUNICACIÓN locales, autonómicos y estatales.

Prensa – Radio –Televisión …

 CAMPAÑAS DE PRESENCIA SOCIAL en el Entorno próximo de las ER- C. educativos

 ATENCIÓN e INTERVENCIONES   a nivel individual, de pareja, familiar,..

Programas de Intervención y seguimiento de Casos. 

 ASESORAMIENTO PROFESIONAL ante CASOS y SITUACIONES. ORIENTACIONES. 

Demandas realizadas por profesionales, por entidades,…derivaciones* 
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C A R L O S  D E  L A  C R U Z  
I N F O @ S E X U A L I D A D Y D I S C A P A C I D A D . E S

Este proyecto trata de ofrecer RESPUESTAS a las demandas y necesidades
* Dando legitimidad a la sexualidad de las personas con Enfermedades

Raras …Cuestión de derechos ...
...para TODAS las personas.

*Formando a todo su entorno en relación al tema

Atención integral, inclusión social, calidad de vida...

propiciando *Coordinaciones, espacios de encuentro...

*Sensibilizando a toda la comunidad
(entorno próximo de las Personas con E.R

*Elaborando documentos referenciales que permitan

construir un modo de atención a la diversidad de sexualidades
de ámbito estatal , internacional*

ECHANDO LA VISTA ATRÁS... 

¿ CÓMO SURGE EL PROYECTO ? 



DESTINATARIOS del PROYECTO

Asociación Sexualidad y Discapacidad                           

www.sexualidadydiscapacidad.es                                                                                               

Directos: personas con enfermedades raras, profesionales y
voluntariado del ámbito educativo, social y sanitarios, familiares de
personas con enfermedades raras (padres, madres, hermanos,
parejas...)
Entorno próximo de las personas con enfermedades raras.

Indirectos: resto de personas con enfermedades raras, otros
profesionales y agentes sociales del entorno, población en general

DIRECTOS: Más de 1.200
INDIRECTOS: Más de 100.000.



OBJETIVOS del PROYECTO

C A R L O S  D E  L A  C R U Z  
I N F O @ S E X U A L I D A D Y D I S C A P A C I D A D . E S

OBJETIVO GENERAL.

Mejorar la CALIDAD DE VIDA de las personas con E. Raras
poniendo especial énfasis en acciones que contribuyan a

atender, educar y prestar apoyos a su sexualidad.

Contribuir a que las personas con enfermedades
raras reciban educación sexual aprendan a
conocerse, a aceptarse y a expresar su sexualidad.



OBJETIVOS del PROYECTO

Asociación Sexualidad y Discapacidad                           

www.sexualidadydiscapacidad.es                                                                                               

OBJETIVOS ESPECÍFICOS.

1. Dotar a profesionales y voluntariado -entorno próximo (social, educativo,

sanitario) - de la información y las habilidades necesarias para contribuir a
la educación afectivo sexual de Personas con Enfermedades Raras.

2. Capacitar a familiares con información y habilidades necesarias para
contribuir a la educación afectivo-sexual de las Personas con E.R desde su
entorno familiar.

3. Proporcionar a las personas con E.R conocimientos básicos y habilidades
que les permitan expresarse y relacionares de modo adecuado.

4. Dar a conocer a la población en general la verdadera realidad de la
sexualidad de las personas con E.R, desterrando mitos.



ACTUACIONES del PROYECTO

 CURSOS de FORMACIÓN  para PROFESIONALES del ámbito de las E.R

 CURSOS de FORMACIÓN para el VOLUNTARIADO de entidades del ámbito de las ER

 SESIONES de FORMACIÓN para FAMILIARES de personas con E.R 

 TALLERES de EDUCACIÓN SEXUAL para PERSONAS con ENFERMEDADES RARAS.

 Elaboración de MANUALES Y DOCUMENTOS técnicos adaptados.

 Diseño y Adaptación de MATERIALES, RECURSOS y APOYOS accesibles.

 Colaboraciones con MEDIOS de COMUNICACIÓN locales, autonómicos y estatales

 CAMPAÑAS DE PRESENCIA SOCIAL en el Entorno próximo de las P.ER- Charlas IES

 ESTUDIOS de INVESTIGACIÓN con colectivos específicos *Asexve, Asimaga,…

 ATENCIÓN INDIVIDUALIZADA  y Asesoramiento CASOS.

PLAN de ACCIÓN- RESUMEN de ACTUACIONES.



MIRANDO al FUTURO. 
CONTINUIDAD del PROYECTO. 

C A R L O S  D E  L A  C R U Z  
I N F O @ S E X U A L I D A D Y D I S C A P A C I D A D . E S

Fase 1. 
PLANIFICACIÓN 

de   
ACTUACIONES 

del 

PROYECTO.

Fase 2. 
ELABORACIÓN y 

DESARROLLO 

de 
INSTRUMENTOS 

y 

MATERIALES

Fase 3.
EJECUCIÓN 

e 

IMPLANTACIÓN 
del

PROYECTO 

Fase 4. 
SEGUIMIENTO 

y

EVALUACIÓN 

del PROYECTO

Fase 5. 

FINALIZACIÓN 

PROYECTO 
CONVOCATORIA 

2014- 2015

CONTINUIDAD 
del PROYECTO 

2016 - 2017

Fase 3.1.SENSIBILIZACIÓN CAPTACIÓN y DETECCIÓN 
NECESIDADES

Fase  3.2. FORMACIÓN ESPECÍFICA ADAPTADA.

PERSONAS con  ENF. RARAS, PROFESIONALES, VOLUNTARIADO y 
FAMILIAS.  * ESTUDIOS.

Fase 3.3 ELABORACIÓN de MATERIALES y RECURSOS ADAPTADOS. 
SENSIBILIZACIÓN del ENTORNO PRÓXIMO. 

FASES del PROYECTO. 



FASES de desarrollo PROYECTO

C A R L O S  D E  L A  C R U Z  
I N F O @ S E X U A L I D A D Y D I S C A P A C I D A D . E S

Asociación Sexualidad y Discapacidad                           

www.sexualidadydiscapacidad.es                                                                                               

Fase 3.3. ELABORACIÓN y DESARROLLO de INSTRUMENTOS y MATERIALES 

A
c
tv

.1 Elaboración de SOPORTES DE DIFUSIÓN del Proyecto entre las Entidades del Sector de las ENFERMEDADES 

RARAS (CARTA INFORMATIVA +DOSSIER Sex y Dis con RESUMEN PRESENTACIÓN del Proyecto)

A
c
tv

.2 DIFUSIÓN y OFERTA de ACTUACIONES del Proyecto a las Entidades desde CREER y FEDER. 

( Acciones para personas con enfermedades raras, profesionales y voluntariado y familias)   

A
c
tv

.3 DISEÑO de  INSTRUMENTOS RECOGIDA de INFORMACIÓN Entidades. 

Establecimiento de PUNTOS de PARTIDA. 

ESTUDIO de NECESIDADES sobre la REALIDAD VIVIDA por las  PERSONAS con ENFERMEDADES RARAS.

A
c
ti
v
. 

5
.2 DIFUSIÓN de FOLLETOS de SENSIBILIZACIÓN y DOSSIERES ADAPTADOS con textos accesibles.



FASES de desarrollo PROYECTO

Asociación Sexualidad y Discapacidad                           

www.sexualidadydiscapacidad.es                                                                                               

Fase 3. 4. EJECUCIÓN e IMPLANTACIÓN del PROYECTO.

A
c
tv

.

1 CURSOS  de FORMACIÓN para PROFESIONALES del ámbito de las E.RARAS..

A
c
tv

.

2 CURSO de FORMACIÓN para el VOLUNTARIADO de las distintas entidades del ámbito de las E.R.

A
c
tv

.

3 SESIONES de FORMACIÓN para FAMILIARES de personas con E.R

A
c
tv

.

4 TALLERES de educación afectivo sexual para PERSONAS con E.RARAS.

A
c
ti
v
. 

5
.2 DIFUSIÓN de FOLLETOS de SENSIBILIZACIÓN adaptados con textos accesibles 

A
c
ti
v
. 

6 Elaboración de DOCUMENTOS TÉCNICOS. Marco referenciales en la atención la sexualidad

A
c
ti
v
.

7 Elaboración MANUAL de ORIENTACIONES y BUENAS PRÁCTICAS para PROFESIONALES y FAMILIAS

A
c
ti
v
. 

6
.2 Presentación  y DIFUSIÓN de DOCUMENTOS TÉCNICOS y MANUAL de ORIENTACIÓN para FAMILIAS. 

A
c
ti
v
.8

Campaña PRESENCIA SOCIAL y SENSIBILIZACIÓN a través de MEDIOS de COMUNICACIÓN (prensa, radio, web )



MIRANDO al FUTURO. 

CONTINUIDAD del PROYECTO... 2016- 2017... 

C A R L O S  D E  L A  C R U Z  
I N F O @ S E X U A L I D A D Y D I S C A P A C I D A D . E S

Fase 5. 

FINALIZACIÓN -CIERRE

DEL  PROYECTO 

PERSONAS y PROYECTOS de VIDA

CONTINUIDAD del PROYECTO 

2016-2017

LINEA 1. SENSIBILIZACIÓN, CAPTACIÓN , y DETECCIÓN 
NECESIDADES en el ENTORNO. 

LINEA 2.  FORMACIÓN ESPECÍFICA. SEMINARIOS y 
MONOGRÁFICOS.  *PUESTA EN MARCHA en ENTIDADES.

LINEA 3. ELABORACIÓN y ADAPTACIÓN de 
MATERIALES Y RECURSOS 

LINEA 4. ESTUDIOS – NUEVAS LÍNEAS de 
INVESTIGACIÓN *COLECTIVOS personas con E.R

LINEA 5. AMPLIAR EL PROYECTO A TODO EL TERRITORIO 
ESPAÑOL. GENERAR ALIANZAS CON EL ENTORNO. 
COORDINACIONES  

DAR RESPUESTA A OTRAS DEMANDAS y NECESIDADES DETECTADAS 
desde las ENTIDADES, Y los PROTAGONISTAS PARTICIPANTES   

*Instrumentos y herramientas de participación desarrolladas en el Proyecto.



EXPERIENCIAS y

BUENAS PRÁCTICAS



Enfermedades Neuromusculares- Ataxias -

Distrofia muscular de Duchenne

Esclerosis Lateral Amiotrófica (ELA) - Esclerodermia 

Síndrome de Apert- Síndrome de Rubinstein Taybi

Extrofia vesical, cloacal y epispadias

Síndrome de West – Síndrome de Phelan McDermid

Osteogénesis imperfecta – Huesos de Cristal

Síndrome Maullido Del Gato-Síndrome 5P Cri du Chat  

Epidermólisis  Bullosa- Piel De Mariposa…

Personas con Enfermedades Raras 
( Niños, niñas, adolescentes, jóvenes y adultos con ER)

Familiares de Personas con Enfermedades Raras

Profesionales y voluntariado del  ámbito de las E.R

Benef. Indirectos Impacto Sociedad 

Memoria y Cifras.

¡¡ 1.384 !! 

¡¡ Más de 150.000 !!



Enfermedades 

Neuromusculares



Enfermedades 

Neuromusculares

Las ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES son un

conjunto de más de 150 enfermedades neurológicas,

de naturaleza progresiva, en su mayoría de origen genético y su

principal característica es la pérdida de fuerza muscular.

Son enfermedades crónicas que generan gran discapacidad, pérdida

de la autonomía personal y cargas psicosociales. Todavía no disponen

de tratamientos efectivos, ni curación. Su aparición puede

producirse en cualquier etapa de la vida, pero más del 50% aparecen en

la infancia. En cifras globales, existen más de 60.000 afectados

por enfermedad neuromuscular en toda España.



Enfermedades 

Neuromusculares



Extrofia Vesical 

Epispadias y cloacales



Extrofia Vesical 

Epispadias y cloacales



Extrofia Vesical Epispadias y cloacales



Extrofia Vesical 

Epispadias y cloacales



Esclerodermia

Viernes 29 Mayo 2015. Taller sobre "Salud Sexual y Esclerodermia. 

Materiales, Recursos y Apoyos Personales."



Esclerodermia

La esclerodermia es un conjunto de

enfermedades que afectan el tejido

conectivo del cuerpo. Este tejido le

da soporte a la piel y a los órganos

internos. La esclerodermia hace que el

tejido conectivo se endurezca y se

ponga grueso.



Esclerosis Lateral 

Amiotrófica (ELA)

ENCUENTRO INTERNACIONAL PLATAFORMA AFECTADOS ELA.                        

( CREER  Marzo 2015 )



Síndrome 

Phelan-McDermid

"V Encuentro de Familias Asociación Síndrome Phelan-McDermid"
Domingo 24 Mayo en el V Encuentro de Familias Asociación Síndrome Phelan-McDermid (www.22q13.org.es)

DOMINGO 24 de MAYO de 2015. * 10:30-14:00 Charla “El papel de las Familias en la Educación Afectivo-

Sexual de los Hijos y las Hijas con Síndrome de Phelan-McDermid. Claves y Pistas." 

http://www.22q13.org.es/


Síndrome 

Phelan-McDermid

"V Encuentro de Familias Asociación Síndrome Phelan-McDermid"
Domingo 24 Mayo en el V Encuentro de Familias Asociación Síndrome Phelan-McDermid (www.22q13.org.es)

DOMINGO 24 de MAYO de 2015. * 10:30-14:00 Charla “El papel de las Familias en la Educación Afectivo-

Sexual de los Hijos y las Hijas con Síndrome de Phelan-McDermid. Claves y Pistas." 

http://www.22q13.org.es/


Síndrome de West



Síndrome de Apert



SíndromeRubinsteinTaiby



Síndrome 

Rubinstein Taiby



Síndrome Criduchat

Síndrome Maullido de Gato 



Porfiria

Las porfirias son un grupo heterogéneo de enfermedades metabólicas, 

generalmente hereditarias Inmunodeficiencias. Enfermedades autoinmunes y 

sistémicas. Síndromes malformativos

1. Sobre los procesos de Sexuación.

Imagen corporal. - Alteraciones en la Fisiología.

2. Vivencias e Historias de Vida.
“Como se viven hombres y mujeres”

3.  Fotosensibilidad



Epidermólisis Bullosa 

Piel de Mariposa



Epidermólisis Bullosa 

Piel de Mariposa

La piel de los afectados se caracteriza por ser frágil, débil, 

extremadamente sensible y extremadamente vulnerable, tan 

delicada como el cristal, ya que al menor contacto físico se les 

desprende la piel, causándoles heridas y ampollas que tienen 

el aspecto de una gran quemadura; por este motivo, la 

enfermedad también se conoce con los nombres de piel de 

cristal o piel de mariposa.



Epidermólisis Bullosa 

Piel de Mariposa



Encuentros e Intercambios 

Profesionales Internacionales



Buenas Prácticas Profesionales 

Reconocimientos Internacionales



Participación en Jornadas 

y Encuentros Científicos 



Participación en Jornadas 

y Encuentros Científicos 



Formación Especializada PROFESIONALES

Orientaciones éticas en la Práctica 

Profesional. Claves y Pistas Profesionales



Formación Especializada PROFESIONALES

Orientaciones éticas en la Práctica 

Profesional. Claves y Pistas Profesionales



Formación Especializada PROFESIONALES

Orientaciones éticas en la Práctica 

Profesional. Claves y Pistas Profesionales



Elaboración de PUBLICACIONES.

Diseño y Edición de Documentos Marco Referenciales 

Orientaciones éticas en la Práctica Profesional. 

Manuales y Decálogos de Buenas Prácticas



Elaboración de PUBLICACIONES.

Diseño y Edición de Documentos Marco Referenciales 

Orientaciones éticas en la Práctica Profesional. 

Manuales y Decálogos de Buenas Prácticas



Campañas de Presencia Social 

SENSIBILIZACIÓN SOCIAL. 

Medios de Comunicación: prensa, radio, tv,..



SENSIBILIZACIÓN SOCIAL. 

Compromisos Institucionales.

Estudios de Necesidades detectadas. Propuestas de Mejora.

Manuales y Decálogos de Buenas Prácticas



EL PAPEL DE LOS AGENTES IMPLICADOS

Alianzas y Compromisos Institucionales.

Estudios de Necesidades percibidas y Propuestas de Mejora.

Formación para Profesionales de Atención Directa: a domicilio, en instituciones,…

"Orientaciones 

éticas en la 

Práctica 

Profesional. 

Claves y Pistas 

Profesionales“ 



PUBLICACIONES. Manuales y Guías

Diseño y Edición de Documentos Marco Referenciales 

Historias de Vida… 

…Proyectos de Vida



PUBLICACIONES. Manuales y Guías

Diseño y Edición de Documentos Marco Referenciales



Participación en Jornadas y Encuentros 

Científicos y Técnicos del ámbito de las ER
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Participación en Jornadas y Encuentros 

Científicos y Técnicos del ámbito de las ER 



Le puede ocurrir a cualquiera, en cualquier etapa de la vida 

“no es raro padecer una enfermedad rara.”



La importancia de no descuidar la Sexualidad en 

los Proyectos deVida de las Personascon ER 

Sexualidad y
EnfermedadesRaras

“Personas y Proyectos de Vida”


