0.JD.:

20211
E.G.M.: 71000

Tarifa (€): 5656

Diariode Sevilla

Fecha: 03/12/2009
Seccién: SALUD
Paginas. 56,57

PACIENTES

Vivir entre logros
y carencias ante
una enfermedad rara

Gaucher, Fabry y Pompe se encuentran entre las patologias lisosomales
producidas por una mutacién genética que con el tiempo han obtenido
tratamientos que frenan su evolucién; sin embargo, ain queda mucho por hacer

Paola Garcia Costas

Lasenfermedades de depdsito liso-
somal son patologfas genéticas de
muy baja prevalencia, conocidas
como enfermedades raras, que
afectan a 6rganos vitales y cuando
no son tratadas pueden debilitar al
paciente y hasta provocar la muer-
te. Enla mayoria de los casos, éstas
enfermedades hereditarias se pro-
ducen a causa de la deficiencia de
una hidrolasa lisosomal (o de una
subunidad de la enzima) implica-
daenladegradacién de macromo-
léculas, pero también pueden ser
por la deficiencia de una proteina
activadora de la enzima o de un
transportador de la membrana li-
sosomal encargada de facilitar la
salida de pequefias moléculas ha-
cia el exterior del organulo. En la
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PATOLOGIAS LISOSOMALES
Medio millén de personas
en el mundo padecen
estas enfermedades

por herencia genética

actualidad existen mds de 40 en-
fermedades clasificadas como tal,
que afectan a 500.000 personas en
todo el mundo, y se estima que aun
millar en Espafia, destacando en-
tre ellas la enfermedad de Fabry, la
de Gaucher, las mucopolisacarido-
sisyladePompe.

Luis Paricio tiene 49 afios y hace
9 que estd diagnosticado de la en-
fermedad de Fabry. Una mutacién
genética hace que su cuerpo no
pueda producir suficientes canti-
dades de la enzima llamada alfa-
galactosidasa requerida para eli-
minar la substancia grasa GL-3 cu-
ya acumulacién perjudica el fun-
cionamiento de las células. “Tengo
mermada la capacidad funcional
de los rifiones, por eso desde hace
cuatro afos estoy en didlisis y a la
espera de un trasplante. Pero me
encuentro animado”, dice Luis.
Debidoaqueelgenquecausalaen-
fermedad de Fabry se encuentra
localizado en el cromosoma X, se
manifiesta primordialmente en los
varones, sin embargo, también las

TESTIMONIOS
Luis Paricio

AFECTADO DE FABRY

“Tengo mermada la
capacidad funcional de los
rifiones, por ello, estoy en
dialisis desde hace cuatro
afios y a la espera de un
trasplante. Pero me
encuentro animado”

Serafin Martin

PADRE DE PACIENTE DE GAUCHER |

“Mi hija fue diagnosticada
siendo una nifia cuando atin
no habia tratamiento, pero
a los tres afios aparecié y,
actualmente, es una joven
universitaria que hace su
vida normal”

Javier Ferndndez

PADRE DE AFECTADO DE POMPE

“Lucas tiene 7 afios y lo
diagnosticaron con 4
meses. A los 9 meses un
tratamiento le salvé la vida
porque frené la afeccion
cardiaca, pero el dafio que
le produjo en los musculos
es irreparable”

Emilia Barrot
DOCTORA

“El tratamiento domiciliario
en los afectados de pompe
altamente incapacitados
mejora su calidad de vida.
El futuro es poder tratarlos
precozmente para frenar la

evolucion de la patologia”

mujeres pueden experimentar sin-
tomas. De hecho, Eva que tiene 24
afios y es hija de Luis fue diagnosti-
cada tras un estudio genético pero
el tnico signo que padece es que-
mazon en manos y pies. Su rutina
es como la de cualquier otra joven,
tan solo acude quincenalmente al
hospital para recibir tratamiento.
En las enfermedades lisosoma-
les los cuadros clinicos vienen de-

terminados por la distribucion del
acumulo enlos tejidos, que asuvez
es funcién de la localizacion fisio-
légica del sustrato implicado: siste-
ma nervioso, 6rganos viscerales,
tejido conjuntivo, etc. El proceso
de acumulacién del sustrato en los
lisosomas comienza en el periodo
fetal, pero muchas enfermedades
no daran sintomas clinicos hasta el
primer afio de vida, y en las formas

juveniles y adultas, los sintomas se
presentan mucho mas tardiamen-
te. Soledad Martin que tiene 24
afios fue diagnosticada durante la
infancia de la enfermedad de Gau-
cher (la acumulacién de una sus-
tancia llamada glucocerebrésido
enelbazo, el higado, los pulmones,
yloshuesos impide el buen funcio-
namiento de los 6rganos). De los
tres tipos que existen de la patolo-
gfa, Soledad tiene el tipo1 la forma
mas comun, que no afecta el cere-
broy el paciente tiene una recupe-
racién importante cuando se ins-
taura el tratamiento especificos de
sustitucién enzimatica. Segtin Se-
rafin, padre de Soledad y presiden-
te de al Asociacion Espaiiola de En-
fermos y Familiares de la Enferme-
dad de Gaucher,“cuando diagnos-
ticaron a mi hija hace 15 afios no
habia tratamiento, ademds existia
mucha desinformacién e incluso,
tabus asociados a la patologia. Pe-
ro desde que Soledad puede medi-
carse hace su vida con normali-
dad”. Sin embargo, estas buenas
expectativas no se prolongan en el
diagnostico del Gaucher tipo II (la
mayoria de los nifios muere alrede-
dor de los 2 afios causandoles un
dafio cerebral severo) y tipoIII (cli-
nicamente heterogénea pero con
afecciones neuroldgicas).

En el caso de la enfermedad de
Pompe, se produce un debilita-
miento muscular progresivo y difi-
cultad respiratoria, variando la
gravedad en funcién de la edad de
inicio y de cuan afectados se en-
cuentren los érganos. Lucas tiene 7
afios, lo diagnosticaron siendo un
bebé de 4 meses. “Cuando pudoac-
ceder a un tratamiento por uso
compasivo habfan transcurrido 9
meses desde el diagndstico, y si
bienlesalvé lavida porque frend la
afeccién cardiaca, no se pudorepa-
rar el dafio ya provocado en sus
musculos”, explica el padre de Lu-
cas, Javier Fernandez. Actualmen-
te, Lucas es tetrapléjico, necesita
ayuda para que lo bafien, lo colo-
quen en la cama o dar un paseo.
“En estos pacientes el tiempo es
oro, si se tratan precozmente fre-
nan laevolucion de la enfermedad
ylos posibles dafios que son irrepa-
rables”, expone Javier. Lola Zamo-
ra fue diagnostica de la misma pa-
tologia lisosomal pero a los 21
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aflos, actualmente tiene 41. Tras
dos décadas de curso con la enfer-
medad, de su cuerpo tan sélo pue-
de mover levemente las manos, y
necesita de la oxigenoterapia 20
horas al dia. “Para respirar las res-
tantes cuatro horas sinlaasistencia
de la bombona de oxigeno tengo
que doblar las piernas contra el pe-
cho, inclinar la espalda hacia de-
lante y seguir un movimiento con-
tinuo, hacia delante y hacia atras
que me producen mareos”, descri-
be la afectada. Desde hace un afio,
Lola puede recibir el tratamiento
para la enfermedad de Pompe en
su domicilio, un valor destacado
para su calidad de vida . Segun la
doctora Emilia Barrot, del Servicio
de Neumologia del Hospital Uni-
versitario Virgen del Rocio, Sevilla,
“en estos pacientes altamente de-
pendientes el traslado quincenal al
hospital para medicarse es una odi-
sea, de ahi que poderlos tratar en
sus domicilios sea muy importan-
tes, les aporta calidad en su mer-
mado bienestar”.
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Afectados de Pompe y sus familiares, miembros de la Asociacién de Glucogenosis.
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El diagnostico de
los casos atipicos
es uno de los
campos a ganar

El estudio genético facilita la labor
de deteccién y la prevencion
en las familias con casos indices

Redaccion

Algunas enfermedades lisoso-
mas suponen un paradigma inte-
resante dentro de la familia de
las enfermedades raras porque
han sido las primeras en tener
tratamientos que frenan su evo-
lucién. Actualmente de las 40 pa-
tologias lisosomales, las enfer-
medades de Gaucher, Fabry, mu-
copolisacaridosis y Pompe tienen
tratamientos con terapia de sus-
titucién enzimdtica. Segun el
doctor Antonio Gonzalez Mene-
ses, director de I Plan andaluz de
Atencién a Pacientes con Enfer-
medades Raras 2008-2012, en el
marco del VI Simposio Nacional
sobre Enfermedades de Depdsito
Lisosomal que se ha celebrado
este fin de semana en Sevilla, “ac-
tualmente, las terapias sustituti-
vas estdn financiadas en su totali-
dad por el sistema ptiblico de sa-
lud, apesar de su elevado costo”.
Sin embargo, aun quedan re-
tos que pasan tanto por avanzar
en los tratamientos del resto de
las enfermedades sin terapia es-
pecifica, como por el diagndsti-
co de los casos mas dificiles o
menos tipicos. Por ejemplo, en
la comunidad andaluza estdn lo-
calizadas las formas mds graves
de la mucopolisacaridosis tipo 1

(unos 10 pacientes), con una in-
cidencia de 1 entre 100.000 per-
sonas, pero “es posible que fal-
ten las formas leves del adulto”,
ha manifestado el doctor Gonza-
les Meneses. En el caso de la en-
fermedad de Pompe, si bien no
existe un estudio de prevalen-
cia, Antonio Baii6n , presidente
de la Asociacién de Glucogeno-
sis, enfatiza que “el 50% de los
casos de enfermos de Pompe

Antonio Baiién

Presidente
, La mitad de

los enfermos
de Pompe identificados
en Espafia son de la
comunidad andaluza”

identificados se dan en la comu-
nidad auténoma de Andalucia”.

Segin la doctora Maria José
Coll, del Instituto de Bioquimica
del Hospital Clinico de Barcelo-
na, en estas enfermedades, la
confirmacién genética basada
en la demostracion del déficit de
actividad enzimdtica facilita el
diagndstico y el consejo genéti-
co en las familias a partir de un
caso indice.

SISTEMA SANITARIO

La respuesta al conjunto de enfermedades
de baja incidencia pasa por la coordinacion

SegUin un estudio europeo, para
los pacientes falta atencién
sobre las patologias raras

P. Garcia

Las enfermedades raras ( defini-
do en Europa como menos de 1
cada 2.000 ciudadanos) son de
fisiologias diversas y requieren
de una actuacién que, “por un
lado, den respuesta a sus pro-
blemas comunes-como por
ejemplo, rehabilitacion o fisio-
terapia; y por otro, no olviden la
especificad de cada enfermedad
dentro del conjunto”, comenta
el doctor Francesc Palau del Ins-
tituto de Biomedicina de Valen-

cia del Consejo Superior de In-
vestigaciones Cientificas

Segtin un estudio europeo re-
cogido en el libro The Voice of
12.000 Patients, desde el punto
de vista del paciente una enfer-
medad rara se caracteriza por ca-
rencias en su atencion, retraso en
el diagnostico, falta de abordaje
multidisciplinar o consecuencias
sociales no deseadas. En conse-
cuencia, el doctor Francesc Palau
propone abordar las enfermeda-
des raras afladiendo una visién
ecoldgica (socio poblacional)
donde “el objetivo sea el colecti-
vo de individuos; con causas
compartidas; la relacién del indi-
viduo con el ambiente esté basa-

doenlagenéticayenlaexperien-
cia; de aplicacién multidiscipli-
nar; manejo preventivo; con una
educacion sociolégica y una
coherenciaintegradora”.

Para resolver la problemdtica
sociosanitario de este grupo de
patologias de baja incidencia la
Estrategia en Enfermedades Ra-
ras del Sistema Nacional de Salud
(aprobado el pasado 3 de junio
por el Ministerio de Sanidad y Po-
litica Social y comunidades autd-
nomas, elaborada con el consen-
so de sociedades cientificas, aso-
ciaciones de pacientes y represen-
tantes de otros ministerios) espe-
ra poner en accién {tems como
informacién y recursos, detec-
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Francesc Palau.

cién precoz y prevencion, aten-
cién sanitaria desde Atencién Pri-
maria hasta centros de referen-
cia, terapia , formaci6n a los pro-
fesionales sanitarios asi como in-
vestigacién trasnacional.
Respecto a la peticién de com-
promiso con la investigacion en
enfermedades raras que hacen
muchos pacientes a los laborato-
rios farmacéuticos, el doctor Pa-
lau aclara que “como empresas
privadas tienen derecho a decir
sobre qué quieren investigar y
que no. La otra cuestion es que si
ellos son los grandes beneficia-
dos de sistemas publicos de sa-
lud con una factura farmacéuti-
ca importante, si que se les pue-
da pedir colaboracién en la in-
vestigacion biomédica, epide-
mioldgica... de enfermedades
raras. Las investigaciones no tie-
nen que ser necesariamente rea-
lizadas por ellos, si no en colabo-
racién con otras instituciones”.



