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Ksociacidn Espatiola

de Enfermos y Familiates

dels ENFERMEDAD
de GAUCHER

Saludo del presidente de la AEEFEG

Estimados aamigos:

Un afio mas, vemos publicada nuestra revista, con todo lo acontecido en
nuestro XIV Encuentro Anual, celebrado el pasado mes de octubre de 2012
en Madrid.

Ademas de las diversas ponencias, que nos ofrecen la oportunidad de
seguir adquiriendo conocimientos e informacion sobre nuestra patologia, es
el foro que nos permite mantener un contacto mas directo entre todos noso-
tros, en un ambiente familiar, donde compartimos experiencias y vivencias, no
solamente entre los que ya nos conocemos, sino también con los que acuden
por primera vez al encuentro.

Desde la Directiva seguiremos trabajando para seguir mejorando.

Con la esperanza de que la revista sea de vuestro agrado, recibid un sa-
ludo.



“El Registro Nacional es un arma muy poderosa
para avanzar en el conocimiento de las enfermedades
raras y potenciar su investigacion”

Ignacio Aibaitaa Borda. Instituto de Investigacion de EnFermedades Raras. Instituto de Salud

Carlos III. Madrid

El Registro Nacional de Enfer-
medades Raras y Banco de Mues-
tras (RNERyBM) tiene una serie de
antecedentes en Espafia, siendo
el primero de ellos el realizado en
Extremadura y otros relacionados
con enfermedades especificas.
Estos registros han aumentado en
ndmero con el tiempo, pero la ten-
dencia en la actualidad es que to-
dos ellos se puedan unificar en un
registro de ambito nacional. Es asi
que en junio de 2005 se publica en
el BOE una orden ministerial (Orden
SCO/1730/2005, de 31 de mayo)
por la que se crea el RNERyBM es-
tableciendo los criterios de funcio-
namiento, mantenimiento y ulterior
desarrollo, asi como el lugar dénde
debe estar depositada la custodia
legal y la responsabilidad del mis-
mo. El RNERyBM esta a cargo del
Instituto de Investigacién en Enfer-
medades Raras (IIER), adscrito al
Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII).

Otro punto a destacar es que,

por Ley, este registro dispone de
medidas de seguridad de alto nivel,
con el fin de garantizar la seguridad
de los datos en él contenidos, ya
que se trata de informacion sensi-
ble, no sélo en lo que respecta a los
datos de identificacidon, sino tam-
bién por tratarse de informacion
relacionada con enfermedades. De
ahi que el RNERyBM esté declara-
do en la Agencia Espafiola de Pro-
teccion de Datos, en cumplimiento
de la normativa vigente relativa a la
proteccién de datos personales.

“El RNERyBM tiene
como objetivo mejorar
el conocimiento sobre

las Enfermedades

Raras y fomentar la

investiacion”

En 2011 se crea el Consorcio
Internacional de Enfermedades Ra-
ras (IRDiRC) por una iniciativa inter-
nacional que surgi6 a propuesta de
la Comision Europea y del Instituto
Nacional de la Salud de los Estados
Unidos (NIH) con el fin de profun-
dizar y avanzar en el conocimiento
de las enfermedades minoritarias
y con unas metas muy claras para
2020: el desarrollo de 200 nuevas
estrategias terapéuticas en Enfer-
medades Raras, que existan he-
rramientas diagnésticas para todas
las enfermedades raras y el fomen-
to de registros los registros de en-
fermedades raras. En este contexto
en Espafia se han aprobado tres
proyectos, uno dirigido a terapias,
otro a diagndsticos y un tercero,
dirigido desde el IIER, correspon-
diente a registros, que potenciara el
registro nacional ya existente.

Objetivos

“El  RNERyBM”, segun expli-
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cé el doctor Ignacio Abaitua, Jefe
de Area del IIER, “pretende crear
un sistema de informacién propio
que permita devolver datos a los
pacientes. No sélo se trata de re-
coger informacién, sino también de
ofrecer informacién sobre recursos
de investigacion, informacion ge-
neral, etc. Otro objetivo importante
es mejorar el conocimiento sobre
las enfermedades raras, especial-
mente en cuanto se refiere a su
distribucién en el ambito nacional,
fundamentalmente  promoviendo
la investigacién sobre estas enfer-
medades. También a largo plazo se
tiene el objetivo de evaluar el coste-
efectividad de los medicamentos
huérfanos. Afortunadamente la en-
fermedad de Gaucher es una de las
enfermedades raras para las que

“Pretendemos crear
un sistema de
informacion propio
que permita devolver
datos a los
pacientes”

existe tratamiento, al contrario de
lo que ocurre con muchas otras. Fi-
nalmente el registro también persi-
gue facilitar un mayor conocimiento
para poder tomar decisiones sobre
medidas sociales, sanitarias, etc”.

Se trata de proporcionar a los
profesionales de los sistemas de
salud, investigadores y colectivos
de pacientes y familiares afectos
de una enfermedad rara un mayor
conocimiento acerca del nimero y
distribucién geogréafica de los pa-
cientes afectados por éstas enfer-
medades, fomentar la investigacion
sobre las mismas, aumentar su
visibilidad y favorecer la toma de
decisiones para una adecuada pla-
nificacion sanitaria y una correcta
distribucién de recursos.

El RNERyBM también incluye
entre sus objetivos la colaboracién
con los grupos de investigacién eu-
ropeos y/o de ambito mas interna-

cionales que estén llevando a cabo
estrategias de registros de enfer-
medades o grupos de enfermeda-
des raras. Este registro cuenta con
contribuciéon financiera del propio
CIBERER vy el apoyo tanto de sus
estructuras directivas como de gru-
pos de investigacion incluidos en
dicho consorcio. Uno de estos cen-
tros es el Centro de Investigacion
en Anomalias Congénitas (CIAC),
asociado al lIER.

Funcionamiento

“El RNERyBM”, comenté el
doctor Abaitua durante su presen-
tacién, “es un arma muy poderosa
para avanzar en el conocimiento de
las enfermedades raras, potenciar
su investigacién y contribuir a la
planificacion de los recursos sani-
tarios y sociales de las enfermeda-
des raras y de cada una de ellas en
particular. Apenas estamos empe-
zando y se trata de una labor muy
compleja, por lo que los resultados
vendran a medio y largo plazo. Por
eso hay que potenciarlo contando
con la colaboraciéon de pacientes,
administraciiones autonémicas, in-
vestigadores, etc.”.

El registro se fundamenta en tres
pilares béasicos. Por un lado, ofre-
ce a los propios enfermos o tuto-
res (en caso de niflos y personas
incapacitadas), la oportunidad de
optar por una declaraciéon volun-
taria e inscribirse en este registro.
Esta opcion les dara acceso a in-
formacion especifica de su enfer-
medad, asi como a participar online
en estudios sobre el uso de medi-
camentos, calidad de vida, analisis
de la dependencia, uso de recursos
sanitarios y donaciéon de muestras
al banco de muestras del IIER. En
segundo lugar, ofrece a los inves-
tigadores y profesionales sanitarios
un lugar desde el que gestionar la
enfermedad rara bajo su interés
cientifico, en colaboracion con los
administradores del sistema en el
ISCIII-IIER y cuenta con las debi-
das garantias de confidencialidad y
seguridad. Finalmente, las adminis-
traciones sanitarias, y en particular
las Comunidades Auténomas, con-
tardn con las mismas prerrogativas

de acceso que los propios adminis-
tradores del ISCIII-IIER, ya sea para
la inclusion de datos como para su
andlisis, aunque de forma restrin-
gida, pues solo podran acceder a
los datos relativos a los pacientes
declarados como residentes en la
propia Comunidad Auténoma. La
Federacion Espariola de Enferme-
dades Raras (FEDER) y el Centro
Estatal de Referencia para Perso-
nas con Enfermedades Raras y sus
Familias (CREER) se han suma-
do a esta iniciativa del ISCIII-IIER
promoviendo la participacion en el
registro y apoyando a éstos en el
procedimiento de inscripcion, tan-
to de forma directa como a través
de la utilizacién de herramientas
desarrolladas ad hoc y ubicadas en
CREER”.

Todas las Comunidades
Autonomas, sin
excepcion se han
incoporado al
proyecto del
IRDIRC

“En el RNERyBM vamos a ma-
nejar fundamentalmente dos tipos
de registros: los registros pobla-
cionales, que permiten vigilancia y
planificacion, y los registros de pa-
cientes, que son muy importantes
ya que estan dirigidos a potenciar
la investigaciéon sobre la enferme-
dad y su tratamiento”, comento el
responsable del IIER.

Comunidades Auténomas

“Todas las Comunidades Auté-
nomas sin excepcion”, informé el
doctor Abaitua, “se han incorpora-
do al proyecto del IRDIRC que se
coordina desde el IIER. Cada una
de ellas recogera toda la informa-
cién existente sobre las pacientes
de su ambito geografico y la reverti-
ra en el RNERyBM, incrementando
el registro poblacional. Gracias a la
participacién de las Comunidades
Auténomas, tendremos informa-



cion sobre los casos que existen
de una patologia concreta en toda
Espafa, podremos decir cuéal es
su distribucion Geogréfica, lo que
puede ayudar a planificar estrate-
gias nacionales dirigidas a cada
patologia”.

En el proyecto participan tam-
bién organizaciones de pacientes,
el Centro Nacional de Enfermeda-
des Raras de Burgos, asi como la
industria farmacéutica, de la mano
de Farmaindustria y ASEBIO. Tam-
bién se han incorporado diferentes
sociedades cientificas que englo-
ban distintas patologias o aspectos
de las mismas, y en la actualidad
se siguen sumando otras, facilitan-
do asi el objetivo de recabar mas
informacién para el registro de pa-
cientes. También colaboran redes
internacionales de investigacion.

Investigadores

La participacion de pacientes y
profesionales permite crear regis-
tros especificos de pacientes relati-
vos a determinadas enfermedades.
Por otro lado estaria el registro po-
blacional, que de manera esencial
facilitara la planificacion.

“Un investigador o un grupo de
investigadores”, explico el repre-
sentante del llER, “deciden apor-
tar la informacioén y apoyarse en el
Registro Nacional para beneficiar-
se mutuamente. ;Qué ofrece el
RNERyBM a los investigadores? En
primer lugar poder tener la informa-
cion en un sitio seguro cumpliendo
todas las normas legales. Ademas
podran continuar manejando esa
informacién como lo hacian con an-
terioridad y también pueden crear
nuevos cuestionarios especificos
para una enfermedad cuando lo
deseen, asi como tener acceso a
nuevos casos que ellos no conocen
de todo el territorio nacional. Final-
mente se les ofrece la posibilidad
de disponer de un biobanco dirigido
a cualquiera de las enfermedades
raras. Por otra parte, los investiga-
dores han de firmar un compromiso
de confidencialidad y deben adqui-
rir el compromiso de actualizar la
informacion de la enfermedad, que
luego revierte sobre los pacientes”.

Hay que tener en cuanta que son
aproximadamente 7.000 enferme-
dades las que estan catalogadas
como enfermedades raras, por lo
que es necesario el esfuerzo y la
colaboracion de los propios inves-
tigadores para poder actualizarla
adecuadamente, puesto que son,
ademas, quienes tienen la informa-
cién mas actualizada.

Pacientes

El RNERyBM aporta a los pa-
cientes la posibilidad de contribuir
al conjunto de la informacién y las
investigaciones que puedan reali-
zarse en relacion a su propia enfer-
medad. Ademas pueden participar
sin moverse de su casa en estudios
sobre calidad de vida, tratamientos,
etc., y se les aporta informacioén
actualizada sobre su enfermedad,
pues existe el compromiso de tras-
ladarle de forma individualizada la
informacién relativa a los estudios
en los que pueda participar.

Es logica la preocupacion de los
pacientes acerca de quién tendra

Es necesario el
esfuerzo y la
colaboracion de los
investigadores para
actualizar la
informacion

acceso a la informacién que ellos

proporcionan. Los responsables
del Registro y los investigadores
que acrediten estar realizando o
que deseen realizar una investiga-
cion bien planteada y previamente
aprobada por el Comité de Etica
del Instituto de Salud Carlos III.

El paciente puede acceder a
la pagina del registro (https://re-
gistroraras.isciii.es/), que es una
pagina segura. El paciente puede
registrarse directamente haciendo
clic en el botén de Registro. De
este modo se abre una ventana en
el que se ofrecen varias opciones
para realizar en registro: por via
postal o en la misma pagina web.
En este Ultimo caso, pinchando
en el boton correspondiente, apa-
rece una ventana en la que se pi-
den unos datos de identificacion
del paciente y/o del solicitante,
pues en ocasiones no es el propio
paciente el que realiza el registro,
sino sus padres o tutores legales.
También se requieren los datos de
la enfermedad y de manera especi-
fica los relativos al diagndstico que
ha sido realizado. A partir de ahi se
puede introducir directamente un
informe clinico que garantice que
esa persona padece esa enferme-
dad. Este debe estar previamente
escaneado para incorporarlo al
propio registro de datos. De este
modo, estara practicamente fina-
liza la cumplimentacion de la so-
licitud. Para finalizar el registro es
imprescindible un documento de
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Consentimiento Informado, con el
fin de que el Registro tenga garan-
tizado que el paciente desea apor-
tar sus datos y figurar en el mismo.
Una vez cumplimentado, se abre
una ventana nueva con el docu-
mento, que se aconseja imprimir
por duplicado, ya que una debe fir-
marse y enviarse al RNERyBM vy la
otra conviene que sea conservada
por el solicitante.

Las personas que lo deseen
pueden realizar su registro com-
pleto por correo postal. Pinchando
en el botén Registro Postal apare-
ce una ventana en la que, ademas
de la direccidén a la que hay que
enviarlo, se pueden descargar el
cuestionario que hay que cumpli-
mentar y el documento de Con-
sentimiento Informado. También
se puede descargar un documen-
to de ayuda con las instrucciones
necesarias para realizar el registro
correctamente. Solo queda cum-
plimentar la ficha de datos, firmar
el consentimiento y adjuntar un in-
forme clinico y enviar todo ello a la
direccion especificada. Una vez re-
cibida la documentacién en el mis-
mo IIER se genera directamente la
solicitud.

En cualquiera de los dos casos,
para hacer efectiva la incorpora-
cion al RNERyBM, el lIER debe tra-
mitar la solicitud y confirmar que el
solicitante padece una enfermedad
rara. Tras realizar la correspondien-
te tramitacion, se envia al paciente
las claves de acceso al registro. La
primera vez que se acceda con es-
tas claves, el sistema le va a pedir

que cambie la contrasefa con el fin
de que ésta sea estrictamente per-
sonal. Al acceder al registro, el pa-
ciente puede afiadir datos sobre su
enfermedad. A partir de ahi recibe
la informacidén de la que se dispone
y puede contribuir respondiendo
a determinados cuestionarios que
ya estan incorporados a la pagina
web. También puede expresar su
intencion de aportar muestras al
biobanco. Asimismo, se pueden
actualizar los datos personales
(email, domicilio, etc.) cuando es-
tos cambien y se pueden incor-
porar nuevos documentos (test
genéticos, resultados de biopsias,
nuevos informes clinicos, etc.).
Asimismo se le solicitaran datos
nuevos relacionados con el diag-
néstico y otros relacionados con
los sintomas.

En la parte superior de esta ven-
tana hay tres pestafias etiquetadas
como Cuestionarios, Biobanco e
Informacién. Si se pincha en Infor-
macioén se encontrara informacioén
sobre la propia enfermedad, aso-
ciaciones de afectados y enlaces
de interés con los que acceder a

paginas que se actualizan de forma
periddicay en los que se puede en-
contrar informacién sobre la enfer-
medad. Algunos de estos enlaces
llevan a péginas internacionales en
las que se encuentra la bibliografia
disponible hasta la fecha en todo
el mundo y a la que se incorporan
sistematicamente las nuevas publi-
caciones que se van generando dia
a dia. Otros recogen informacion
sobre ensayos clinicos en marcha.
Ademas de todo ello se aporta una
estadistica sobre el nimero y dis-
tribucion -geografica, por edad vy
sexo- de los casos incorporados al
RNERyBM.

En la pestafia Cuestionarios se
podran encontrar cuestionarios de
cumplimentacién voluntaria rela-
tivos a calidad de vida, recursos
sanitarios, consumo de medica-
mentos, etc. Los cuestionarios son
diferentes dependiendo de la edad
del paciente.

La tercera pestana se refiere al
Biobanco. Aqui cualquier persona
interesada en dar muestras para el
Biobanco puede expresar su de-
seo y a partir de ahi el Instituto se
pondra en contacto con ella en el
momento preciso para realizar una
extraccion de sangre. Estas mues-
tras seran depositadas en el Bio-
banco y estaran a disposicion de
los investigadores. Este Biobanco
forma parte de la una red europea
conocida como EurobiobanK vy
que, dado que en el caso de enfer-
medades raras el niUmero de afec-
tados es pequefo, facilita el poder
conseguir un nimero de muestras
suficiente para que las investiga-
ciones que se realicen con ellas
ofrezcan una mayor significacion
cientifica y clinica.




“La Enfermedad de Gaucher no incrementa el riesgo
de sufrir una enfermedad cardiovascular”

Dr. Juan Ignacio Pérez Calvo y Dr. Miguel Angel Torralba Cabeza. Servicio de Medicina Interna
del Hospital Clinico Universitario. Facultad de Medicina de Zaragoza

Los doctores Juan Ignacio Pé-
rez Calvo y Miguel Angel Torralba
Cabeza debian contestar a una
pregunta muy concreta: ;jLos en-
fermos de Gaucher estan mas
expuestos a padecer enfermeda-
des del aparato circulatorio? Una
cuestion importante si se tiene en
cuenta que, como seialé el doctor
Pérez Calvo, “cuando se habla de
aparato circulatorio en la poblacion
general es como hacerlo de salud,
bienestar, calidad de vida y longe-
vidad. De hecho, la mayoria de las
muertes en la poblacion general
del mundo occidental, al margen
de los accidentes en carretera,
ocurren a causa de las enfermeda-
des cardiovasculares o por cancer.
Por tanto, la salud del aparato cir-
culatorio estd muy ligada a la lon-
gevidad y a la calidad de vida”.

¢Por qué deja de funcionar un
sistema tan bien disefiado como el
circulatorio? “La genética es muy
importante en esto” sefald el ex-
perto del Hospital Clinico de Zara-

goza. “Como dice el investigador
centroamericano Salvador Pena,
es muy importante saber elegir a
los padres de cara a tener una bue-
na salud cardiovascular. La familia
también interviene en los habitos
de vida, y esto es algo que se pue-
de regular y que es de nuestra total
responsabilidad”.

De una manera sencilla los lla-
mados factores de riesgo, aquéllos
que predisponen a sufrir este tipo
de enfermedades son: ser vardn,
ser de raza negra, la edad; y los

La consecuencia
de la acumulacion
de los factores de
riesgo cardiovascular
es la aterosclerosis

factores de riesgo clasicos, como
la hipertensién arterial, el coleste-
rol elevado, la diabetes mellitas o
diabetes del adulto, la obesidad, el
sedentarismo, el tabaquismo y el
consumo excesivo de alcohol. La
consecuencia de la acumulacién
de factores de riesgo es la ateros-
clerosis, lo que supone que los va-
sos sanguineos se endurecen con
un efecto negativo sobre el cora-
zo6n, el cerebro, el rifidn y la propia
circulacion. Estas consecuencias
se concretan en la falta de riego
(isquemia) lo que se puede mani-
festar en forma de angina o infarto.
Empieza a depositarse grasa en las
paredes de los vasos sanguineos,
el endotelio capta esa grasa y co-
mienzan a producirse modificacio-
nes en la capa media de la pared
del vaso. Esto hace que la pared
capte mas grasa formando un nu-
cleo rico en grasa que va a produ-
cir una oclusién o tapén dentro del
vaso. En un momento dado este
nucleo de grasa puede impedir que
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pase la sangre, o se puede romper
de modo que la grasa se libera en
la sangre coagulandose y pudien-
do en algin momento obstruir un
vaso sanguineo causando un infar-
to, ya sea de miocardio o cerebral.

“La segunda consecuencia de
la aterosclerosis”, explico el doctor
Pérez Calvo,” es el debilitamiento
de la pared de los vasos. La infla-
macién que produce el proceso
de aterosclerosis en la pared hace
que las células de defensa segre-
guen una serie de sustancias que
digieren las fibras de la pared de-
bilitdindola. Este es el caso de los
aneurismas, que cuando se rom-
pen pueden producir la muerte en
cuestién de segundos o lesiones
muy importantes. La tercera con-
secuencia de la aterosclerosis es
la insuficiencia del 6rgano afectado
por una falta mantenida de riego,
lo que lleva a la necesidad de so-
meterse a didlisis, la aparicion de
insuficiencia cardiaca, fatiga o el
desarrollo de demencia vascular”.

Todo el proceso de ateros-

clerosis comienza en el monocito,
una célula del sistema inmunita-
rio que circula en la sangre y que,
al recibir determinadas sefiales

normalmente determinadas por
los factores de riesgo, entra en
la pared de los vasos sanguineos
y empieza a comer toda la gra-
sa oxidada que puede. Luego se
transforma en macrofago y éste en
célula espumosa, la cual, a través
de una serie de sefales hace que
vengan mas células y que éstas
mueran, haciendo que los lipidos
se acumulen.

“Conviene en este punto resal-
tar”, advirtié el doctor Pérez Calvo,
“que el monocito es la célula que
también desencadena todos los
efectos patolégicos de la Enfer-
medad de Gaucher, aunque con
sefales diferentes. Asi pues la
aterosclerosis y la Enfermedad de
Gaucher comparten algunos ras-
gos en su patogenia”.

Bibliografia médica
A continuacién el doctor Miguel

10

La aterosclerosis
puede llevar a la
insuficiencia del organo
afectado como
consecuencia de una
falta de riego sanguineo

Angel Torralba Cabeza abordd el
riesgo cardiovascular en las perso-
nas con Enfermedad de Gaucher a
partir de la literatura cientifica dis-
ponible en la actualidad. “Hemos
realizado”, comentd, “una busque-
da en las bases de datos acerca
de la relacién de la Enfermedad de
Gaucher y el término cardiovascu-
lar. Ya suponiamos que no habia
muchos trabajos sobre esta rela-
ciéon. De hecho s6lo hemos encon-
trado 16 estudios, lo que supone
que o estd poco estudiado o que
hay poca evidencia cientifica de
qué es lo que ocurre. Se realizd
una busqueda sistematica relativa
a las personas con Enfermedad de
Gaucher en relacién a problemas
cardiacos, cerebrovasculares (ic-
tus y trombosis cerebrales), hiper-
tensién pulmonar (es un problema
vascular en algunos pacientes con
Enfermedad de Gaucher), la exis-
tencia de hipertensién arterial sis-
témica, los lipidos y también sobre
qué es lo que ocurre en la enferme-
dad cardiovascular en la poblacién
general”.

La primera cuestion a resolver
era qué manifestaciones cardiacas
tiene la Enfermedad de Gaucher.
Hay un grupo entre los pacientes
de tipo 3 que tienen una mutacién
especial en el gen GBA, la D409H
en estado de homocigosis, que
produce una calcificacion valvular
que ocasiona un problema car-
diaco. Salvo esta excepcion, pue-
de decirse que en general no hay
grandes manifestaciones cardia-
cas en los pacientes con Enferme-
dad de Gaucher.

“También hemos revisado”, se-
fialé6 el doctor Torralba Cabeza,
“la posibilidad de que existan ca-



Fisiopatologia del sistema circulatorio

El aparato circulatorio estd compuesto por
el corazoén, que es la bomba impulsora; un sis-
tema conductor, compuesto de arterias, venas
y capilares; y el endotelio, que es una tela muy
fina de una sola célula de grosor que pesa doce
quilos y ocupa el equivalente a la superficie de
un campo de tenis, tapizando todo el sistema
circulatorio. El endotelio hace que los vasos se
dilaten o se contraigan y, como consecuencia,
los tejidos reciban mas o menos alimentos u
oxigeno. Es un sistema muy complejo y esta
implicado en los procesos de coagulacion e
inflamacion, siendo su papel fundamental en
patologias como la ateros-
clerosis.

El doctor Juan Ignacio
Pérez Calvo ilustrd su ex-
posicion de como funcio-
na el aparato circulatorio
con datos curiosos: “A una
frecuencia normal de 75 la-
tidos pos minuto, al cabo
de una hora el corazén
late 4.500 veces, 100.000
al dia, casi 40 millones al
ano y mas de 3.000 millo-
nes a lo largo de toda la
vida. Por tanto, la bomba,
el corazon, tiene que estar
muy bien preparada. En re-
lacion a los volumenes, se
bombea 70 cc de sangre en
cada latido (volumen sisto-
lico), el equivalente a un
vaso de agua, lo que su-
pone que en un minuto de
movilizan 5,5 litros de san-
gre, 315 en una hora, 7.500
al dia, tres millones al afio y
mas de 220 millones a los largo de la vida. En lo
que respecta al filtrado, cada minuto se filtran
en los rifnones 120 cc de sangre, siete litros a la
hora, 172 litros al dia, 63.000 al afio y mas de
cinco millones en toda una vida. Este filtrado
general a lo largo de una vida produce orina
suficiente para llenar dos piscinas olimpicas.
La conjuncién de corazoén y rifién hace que se
excrete aquello que nuestro organismo no ne-
cesita y que se regule en buenas condiciones
aquello que si se necesita y debe quedar dentro
del organismo. Las cifras son impresionantes y
hablan por si solas de la potencia y capacidad
del corazén”.

A la parte derecha del corazoén, llega la san-
gre pobre en oxigeno y ésta es bombeada hacia
los pulmones por las arterias pulmonares para
enriquecerla con oxigeno. Esta sangre retorna
a la parte izquierda del corazén para ser envia-
da a través de la aorta a todo el cuerpo con el
fin de transportar el oxigeno. El corazén posee
cuatro valvulas que le permiten controlar la cir-
culacién sanguinea: tricuspide, mitral, pulmonar
y aortica. Funcionan como barreras que solo se
abren en un sentido cuando son forzadas a ello.

Todo comienza con el corazéon funcionan-
do como un caballo desbocado: con cada la-
tido, éste impulsa la sangre con
una fuerza y velocidad enormes,
como si fuese un geiser, mien-
tras que cuando retorna al cora-
zén es como un lago en calma,
es una sangre que tiene un flujo
continuo, con muy poca presion.
Al contraerse el corazéon se cie-
rran las valvulas, lo que provoca
una presién enorme para que la
sangre salga rapidamente y lue-
go se relaja. La aorta es la arteria
por la que se empieza a conducir
la sangre y estd sometida a unas
presiones muy altas, tanto como
las del ventriculo, y tiene que
mantenerse elastica para aguan-
tar los cambios de presion y evi-
tar que la sangre vuelva hacia
atrds y que siempre vaya hacia
delante. Y esto se va mitigando
a medida que se aleja del cora-
z6n, de manera que cuando llega
a los capilares la presién es muy
baja, pues de lo contrario estos
no podrian aguantar la presion y
se romperian.

“Lo que mas me sorprende” advirtié el doc-
tor Pérez Calvo, “es como el corazén, que en
realidad es un musculo, es capaz de tener dos
cavidades, una que procesa tan bien la presion
y otra que acepta tan bien al volumen. El cora-
zbén es como un filete de carne que tiene una se-
rie de plegamientos especiales; tanto que hace
que una parte tenga mucha fuerza y la otra se
dilate muy bien. Esto lo ha investigado el doc-
tor Francisco Torrent Guasp, quién ha dado a
conocer cémo este plegamiento genera los dos
ventriculos, el izquierdo muy potente y el dere-
cho que acepta todo el volumen que le viene”.

/
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sos aislados. En la literatura dis-
ponible, especialmente antes de
iniciarse el tratamiento enzimatico
sustitutivo (TES), hay descritos ca-
sos de pericarditis. El pericardio es
la membrana que recubre el cora-
zén y que se puede inflamar en de-
terminadas circunstancias. Sin em-
bargo, en la actualidad los casos
de pericarditis en personas con
Enfermedad de Gaucher son anec-
déticos y generalmente se dan en
paises en los que no hay acceso
al TES. En Espafa, por ejemplo, no
hay ningun caso registrado. En la
literatura tampoco hay descritos
casos aislados de infarto de mio-
cardio agudo o angina de pecho,
ni de arritmias cardiacas. Los pa-
cientes con Enfermedad de Gau-
cher y la poblacién general tienen
la misma proporcion de eventos
de este tipo. En relacion al ictus o

Solo se dan casos de
pericardiris en
enfermedad de Gaucher
en paises en los que no
hay acceso al
tratamiento enzimtico

infarto cerebral, salvo un caso ais-
lado, tampoco se han encontrado
referencias a la incidencia de esta
patologia cerebrovascular en los
enfermos de Gaucher tipo 1”.

En este sentido es importante
referirse a la hipertensién pulmo-
nar. Un grupo de pacientes con En-
fermedad de Gaucher, sobre todo
antes de iniciar el TES, desarrollan
sintomas relacionados con la fati-
ga. Primero aparece una fatiga de
esfuerzo y luego, si la enfermedad
progresaba y no se puede tratar,
aparecen sintomas en situaciéon de
reposo. La fatiga es un sintoma de
hipertensién pulmonar, que no es
un problema baladi. De hecho, al
realizar una busqueda bibliografica
relacionando Enfermedad de Gau-
cher e hipertension pulmonar apa-

recen bastantes mas referencia que
las 16 que resultaban en relacién a
enfermedades cardiovasculares.
Y es que la hipertension pulmonar
no es un problema infrecuente en
los pacientes con Enfermedad de
Gaucher, sean del tipo 1 o del tipo
3. Los estudios realizados dicen
que los pacientes con Enfermedad
de Gaucher pueden desarrollar hi-
pertension pulmonar y en epecial
los que cumplen alguna de estas
caracteristicas: aquellos a los que
se ha quitado el bazo, los que tie-
nen mutaciones diferentes a la mas

comun (N370S), los que tienen el
hueso muy afectado y las mujeres.

“;,Como se puede prevenir la
hipertensiéon pulmonar?”, se pre-
guntd el doctor Torralba Cabeza.
“El médico ya va a realizar una mi-
nuciosa historia clinica preguntan-
do al paciente con Enfermedad de
Gaucher acerca de una larga lista
de sintomas y entre lo que figuran
los sintomas de fatiga (disnea).
Muchos de estos pacientes seran
sometidos a una exploracién car-

dioldgica. De este modo somos
capaces de poder medir la presion
arterial pulmonar, ya que es un pro-
blema que puede surgir y para el
que se dispone de un tratamiento
adecuado. En cualquier caso con-
viene que al paciente se le realice
un ecocardiograma de forma pe-
riddica para controlar este punto”.

Factores de riesgo

No existe ninguna referencia
bibliografica que indique que las
personas con Enfermedad de

Gaucher presenten una mayor in-

cidencia de hipertension arterial
sistémica que la poblacién gene-
ral.

En cuanto al colesterol, las per-
sonas con Enfermedad de Gau-
cher tienen alteraciones impor-
tantes desde un punto de vista
cuantitativo del colesterol total y
sus fracciones. Sin embargo, estas
diferencias no son tan importantes
desde un punto de vista funcional.
Tenemos dos tipos de colesterol:
el HDL (colesterol bueno) y el LDL



(colesterol malo), de cuya suma re-
sulta el colesterol total. El LDL es

el que se deposita en las paredes
de los vasos sanguineos. Pero en
nuestro organismo hay una serie
de proteinas que permiten liberar
este colesterol y llevarlo hacia el
higado. Este es el colesterol HDL,
de alta densidad y es metaboliza-
do por el higado y liberado a tra-
vés de la bilis en el intestino y por
tanto a través de las heces.

“En nuestro hospital”, comen-
t6 el experto del Hospital Clinico
Universitario de Zaragoza, “un
grupo de investigadores dirigido
por el doctor Miguel Pocovi rea-
lizd un estudio que se publicé en
la revista The Lancet, que es una
de las mas importantes que exis-
ten sobre Medicina. En este es-
tudio se constatd que los pacien-
tes con Enfermedad de Gaucher
tienen alteraciones importantes
del colesterol. Mas adelante, este
mismo grupo de investigacion, el
primero de hablar de este tema en
el mundo, también comprobd que
estas fracciones de colesterol se
modifican y vuelven a la normali-
dad cuando los pacientes inician
el TES”.

Ademas, recientemente ha sido

publicado un estudio en el que es-
tos investigadores no intervienen
sobre los pacientes, limitandose
a observar y analizar las placas de
aterosclerosis depositadas en los
vasos. Y observan que los pacien-
tes con Enfermad de de Gaucher
que no han sido tratados, al me-
dirse mediante ecografia la canti-
dad de lipidos acumulados en las
células endoteliales de los grandes
vasos, en concreto las cardétidas,
no presentan mayor incidencia de
colesterol que los sujetos norma-
les. Se comprobd que los pacien-
tes con Enfermedad de Gaucher
tenian el colesterol HDL y el LDL
mas bajos de lo normal, por lo que
se producen menos depdsitos en
los vasos y por tanto se arrastra
menos hacia el higado.

Otros aspectos que influyen
también en la aparicién de eventos
cardiovasculares se refieren a los
fenédmenos relacionados con los
factores de la coagulacion. “En la
coagulacién”, comenté el doctor
Torralba Cabeza, “intervienen una
serie de mecanismos muy com-
plejos, con méas de 20 moléculas
y muchos tipos de células implica-
das. Los pacientes con Enferme-
dad de Gaucher, especialmente los

Con el TES Ila
expectativa de vida de
las personas con
Enfermedad de
Gaucher es similar a la
de la poblacion general

procedentes de algunas razas, tie-
nen alteraciones de los factores de
coagulacién. En Israel se ha inves-
tigado mucho sobre la posibilidad
de que las personas con Enfer-
medad de Gaucher tengan cierta
predisposicién a padecer trombo-
filia, es decir a sufrir trombosis por
alteraciones de los factores de la
coagulacién. Y han comprobado
que no existe ninguna predisposi-
cion de este tipo con respecto a la
poblacién sana, a pesar de tener
alguna alteraciéon de los factores
de coagulacién, ya que el propio
sistema de coagulacién es capaz
de compensar los déficit deriva-
dos de tales alteraciones”.

Cabe sefalar, por otra parte,
que desde que se dispone del TES
la expectativa de vida de las per-
sonas con Enfermedad de Gau-
cher es practicamente la misma
que en la poblacién general. Lo
mismo ocurre con las causas de
mortalidad: cancer, enfermedades
generales -entre ellas las cardio-
vasculares-, infecciones y acci-
dentes. Segln se desprende del
registro de enfermos de Gaucher,
Unicamente hay que tener un es-
pecial cuidado con relacién a un
tipo de tumor maligno, el mieloma
multiple, que tiene una especial
prevalencia en la poblacion con
Enfermedad de Gaucher.

“Para concluir y responder a la
pregunta de si los pacientes con
Enfermedad de Gaucher tienen un
mayor riesgo de sufrir enfermeda-
des cardiovasculares”, afirmé el
doctor Torralba Cabeza, “la res-
puesta es que no, salvo el caso de
la hipertension arterial pulmonar
en pacientes con caracteristicas
muy especificas.”
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“Es importante informarse antes de la gestacion para
poder elegir la opcion mas adecuada para cada uno”

Dra. Maria José Trujillo-Tiebas. Servicio de Genética. Fundacion Jiménez Diaz. Madrid

¢ Qué opciones tiene una pareja
en la que uno o los dos compo-
nentes son portadores de las mu-
taciones que pueden transmitir la
Enfermedad de Gaucher y desea
tener un hijo sano? La respuesta a
esta pregunta la ofrecidé en su po-
nencia la doctora Maria José Truji-
llo-Tiebas, del Servicio de Genética
de la Fundacion Jiménez Diaz de
Madrid. Esta especialista explicd
los recursos que desde el punto
de vista genético existen en la ac-
tualidad en cuanto al diagnéstico
prenatal, preimplantacional. “No
obstante -advirtio-, hay que tener
en cuenta aspectos personales re-
lativos a como vive cada persona la
enfermedad, los problemas que ha
tenido, sus ideas y su actitud ante
la vida y sus ideas religiosas o éti-
cas, pues, en el caso del diagnésti-
co prenatal, cabe plantearse la inte-
rrupcioén voluntaria del embarazo”.

El consejo genético es diferente
para cada paciente o cada pareja,
pues no todos viven las cosas de la
misma manera ni piensan lo mismo,

ni tienen las mismas creencias. El
deber de los genetistas es informar
adecuadamente a cada paciente y
que éste tome sus propias decisio-
nes. “Lo importante”, sefalé esta
especialista, “es que las parejas en
esta situacién se informen a tiem-
po, es decir, antes de que haya una
gestacién en curso. También es im-
portante saber que se puede acudir
al servicio de Genética de cualquier
hospital para solicitar informacion
en relacion a la enfermedad que se
padece”.

La confirmacién del diagnéstico

“Es muy importante
que los pacientes con
Enfermedades Raras
acudan a los servicios

de Genética de los
Hospitales”

de la Enfermedad de Gaucher me-
diante un estudio genético ayuda a
conocer mucho mas la enfermedad
ya que en funcién de las mutacio-
nes genéticas que tenga cada pa-
ciente su manifestacion, gravedad
y evolucién seran diferentes. Puede
haber rasgos clinicos caracteristi-
cos de algunas alteraciones o com-
binaciones de mutaciones gené-
ticas. El estudio genético siempre
va a arrojar luz sobre el punto de
partida, pero también sera impor-
tante para en su momento ofrecer
consejo genético, realizar el estudio
de portadores en el resto de la fa-
milia e incluso en la realizacién de
estudios de diagnéstico prenatal o
preimplantacional.

“Es muy importante”, destacd
la doctora Trujillo-Tiebas, “que los
pacientes con enfermedades raras
acudan a los servicios de genética
de los hospitales. Los especialis-
tas que nos envian a los enfermos
conocen la enfermedad mejor que
nosotros, pero los genetistas ob-
tendremos informacion Util a la hora



de orientar el estudio genético del
laboratorio y también para resolver

muchas dudas e incertidumbres
que otros especialistas no hayan
podido contestar plenamente.
En la consulta genética hacemos
una historia clinica muy particular.
Construimos un arbol genealégico
de la familia, y realizamos una serie
de preguntas que son importantes
cuando se observan en conjunto y
teniendo en cuanta otros factores,

“El Consejo Genético es
un proceso de
comunicacion que debe
ser realizado por un
especialista que
conozca bien Ia
genética y la patologia”

como el origen geogréfico, si ha
habido consanguinidad o no en la
familia, etc.”.

¢ Qué tipos de diagndsticos pue-
de realizar el genetista? El primero
es el diagndstico per se, es decir
cuando viene el paciente. También
se solicita a estos especialistas
estudios de portadores en la fami-
lia, aunque hay que advertir que,

por ley, éste estudio no se puede
realizar en nifios que no presentan
signos clinicos. Solo se realiza con
fines diagnosticos en aquellos me-
nores de edad que tienen la enfer-
medad. Hay que tener en cuenta
que esos nifios cuando sean adul-
tos deben tener la posibilidad de
tomar sus propias decisiones. Hay
personas que estdn muy interesa-
das en saber si son portadores o
no, pero hay otras que no lo desean
y eso hay que respetarlo.

Identificar la mutacién puede
ayudar a conocer la relacion genoti-
po-fenotipo. Los investigadores in-
tentan estar al dia de todo lo que se
publica y es importante conocer el
tipo de mutaciones que tiene cada
paciente. No se puede predecir con
exactitud la evolucién clinica de
cada uno, pero el estudio genético
si permite clasificar los pacientes
segun el grado de gravedad y dar
una orientacion sobre su evolucion,
si hay riesgos de repeticion, etc.

En la Enfermedad de Gaucher la
herencia es autondmica recesiva.
En una estructura de herencia de
este tipo, los individuos que son
portadores tienen un 25% de tener
hijos afectos, otro 25% de tener hi-
jos sanos sin ninguna mutacién y un
50% de tener hijos portadores, pero
sanos como sus padres. Pero se
trata de probabilidades. Es asi que

puede haber personas portadoras
que no saben que lo son y que han
ido heredando la mutaciéon de ge-
neracién en generacion sin saberlo,
0 que haya una pareja que tenga
cuatro hijos y todos tengan la en-
fermedad. En una zona geografica
concreta puede haber cierto paren-
tesco con los con los que viven en
su entorno préximo, pudiendo ha-
ber un ancestro comuin y compartir
genes, por lo que puede haber por-

En el caso de Ia

Enfermedad de

Gaucher solo es
necesario buscar y
estudiar el gen GBA

tadores que desconozcan que lo
son y, por tanto, presentar el riesgo
que tener un hijo con la enfermedad
y que sea el primer caso que se da
en la familia. “Por todo ello”, co-
menté la doctora Trujillo-Tiebas, “El
consejo genético es un proceso de
comunicacién que debe ser realiza-
do por un especialista que conozca
bien la genética y la patologia en
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cuestién. El problema es que en la
actualidad no existe todavia la es-
pecializacién”.

Diagnéstico genético

El gen que transmite la Enferme-
dad de Gaucher se conoce perfec-
tamente. Es el gen GBA, que esta
en el cromosoma 1. Esto facilita
mucho el diagndstico genético ya
que no es necesario analizar los
30.000 genes, sino que hay que
buscar éste en concreto para iden-
tificar posibles mutaciones. En el
caso de otras enfermedades, sin
embargo, el proceso es mas com-
plejo ya que puede haber 20 6 40
genes implicados. Para hacer el
andlisis se toma una muestra de
sangre, aunque se podria hacer
con cualquier tejido. De las células
de esa muestra se extrae el ADN,
donde se encuentra la informacién
genética de cada individuo y que se
puede estudiar mediante las técni-
cas rutinarias actualmente disponi-
bles en el laboratorio.

El genetista conoce el lengua-
je del cédigo genético y realiza la
lectura de la informacioén buscan-
do posibles faltas de ortografia o
errores. Una frase mal escrita o una
coma mal puesta o una palabra
cambiada pueden alterar el signifi-
cado de la frase. Del mismo modo,
un pequefio error en el codigo ge-
nético puede suponer que la célula
fabrique un enzima inadecuado o,

lo que es peor, que ni tan siquiera
lo genere y que, por tanto, la célula
sea deficitaria del mismo. “Nuestro
equipo”, explicd la especialista de
la Fundacién Jiménez Diaz, “ya ha
estudiado a bastantes familias en
las que se han encontrado mutacio-
nes. Este es el caso de una fami-
lia de Extremadura en la que hasta
la fecha habiamos estudiado 172
miembros, de los que nos trajeron
muestras de 51 individuos diferen-
tes. Habia de todo: pacientes afec-
tos y sanos. Todos vivian cerca, en

El diagndstico prenatal
puede realizarse
mediante el estudio de
las vellosidades
corionicas,
amniocentesis o
funiculocentesis

pueblos colindantes y habia mucha
consanguinidad, pensabamos que
iban a tener la misma mutacién o
como mucho dos mutaciones. Pero
no fue asi. Nos llevamos la sorpre-
sa de que habia alguna mutacion
mas. En este modelo de herencia
recesiva hay que tener las dos co-
pias del gen alteradas. Se hereda
una mutacién del padre y otra de la

madre. Puede ser que sea la mis-
ma mutacion -lo que los genetistas
denominamos homocigosis-, 0 mu-
taciones diferentes -heterocigosis-,
pero al tratarse del mismo gen en
ambos casos el resultado final va a
ser desarrollar la patologia”.

Diagnéstico prenatal

La cuestion a resolver es si cuan-
do un paciente o un familiar de un
paciente que se plantea tener des-
cendencia y no quiere que sus hijos
tengan la enfermedad y/o no desean
seguir transmitiendo ese defecto
genético existen opciones para lo-
grar este objetivo. “Hay opciones”,
explicé la doctora Trujillo-Tiebas.
“Una de ellas es el diagnéstico pre-
natal. Para ello es fundamental que
se previamente se haya realizado el
diagnéstico genético de los padres
con el fin de saber qué mutacion se
ha de buscar en el feto. Para ello se
dispone de técnicas obstétricas ya
muy superadas”.

Hay dos tipos de técnica de
diagnéstico prenatal. Una de éstas
es el estudio de vellosidades coria-
les, que se realiza mediante biopsia
corial aproximadamente a las 11 6
12 semanas de gestaciéon. La co-
riocentesis, como se denomina a
esta técnica, consiste en obtener
una muestra de vellosidad corial
mediante una aguja que se inser-
ta por via vaginal, atravesando el
cuello uterino mediante el apoyo de



una ecografia para guiarse. Las ve-
llosidades coridnicas son un tipo de
tejido que se encuentra en la pared
del Utero y que procede del 6vulo
fertilizado, por lo que tiene la misma
codificacion genética que el feto.
“Es un momento muy adecua-

do”, comenté esta especialista,
“pues el embarazo apenas es per-
ceptible y se puede realizar si no se
quiere comunicar a la familia el em-
barazo antes de decidir, en funcién
del resultado, si se desea interrum-
pir el embarazo o seguir adelante
con él. Esta técnica permite obtener
una buena cantidad de muestra e,
incluso en el caso de que se com-
plique el analisis en el laboratorio y
es necesario recurrir a otras técni-
cas, quedan otras 12 semanas an-
tes de que se cumpla el plazo legal
para la interrupcion voluntaria del
embarazo”.

Si la mujer llega mas tarde al
servicio de Genética, puede reali-
zarse una amniocentesis entre las
semanas 14 y 16 de gestacion. Se
lleva a cabo mediante puncion tran-
sabdominal guiada por ecografia
y se extrae una pequefia cantidad
de liquido amnidtico, en el que hay
fibroblastos -células de descama-

cion de la piel del feto- que se utili-
zan para el andlisis del ADN del feto.
“Todavia quedaria la posibilidad”
concluy6 la genetista de la Funda-
cion Jiménez Diaz, “de realizar una
funiculocentesis a las 18 semanas,
que consiste en extraer un poco de
sangre del cordon umbilical”.

Diagnédstico preimplantacional
Otra opcién es el diagndstico
preimplantacional, es decir, previo a
la implantacién del évulo fecunda-
do en el Utero materno cuando se
recurre a las técnicas de fecunda-
cién in vitro. También en este caso
es imprescindible haber realizado
previamente el estudio genético
de los padres. Cuando una pareja
no quiere optar por la interrupcion
voluntaria del embarazo y desea
tener hijos sanos, puede recurrir a
la reproduccioén asistida. El proceso
se inicia con la estimulacion ovarica
de la mujer para obtener évulos que
luego se fecundan in vitro con una
muestra de esperma del varén, ob-
teniéndose un nimero determinado
de embriones. En el tercer dia de
desarrollo, cuando el embrion tiene
ocho células, el embridlogo extrae
de cada uno de ellos una Unica

Cuando una pareja no
quiere optar a la
interrupcion voluntaria
del embarazo y desea
tener hijos sanos,
puede recurrir a la
reproduccion asistida

La seleccion genética
de embriones debe ser
autorizada por la
Comision Nacional
de Reproduccion
Asistida

célula, a partir de la cual se reali-
zard el diagnéstico genético. Los
embriones que resultan afectos se
desechan y los sanos son los que
se transfieren al Utero materno an-
tes de que hayan transcurrido ocho
dias desde su fecundacion.

“En este caso”, comento la doc-
tora Trujillo-Tiebas, “el diagndstico
genético hay que hacerlo en 24 ho-
ras. Y el problema es que a veces
los resultados no son muy claros,
ya que se esta trabajando con una
Unica célula y cabe la posibilidad de
que haya embriones sobre los que
no se pueda realizar el diagnéstico.
También hay que tener en cuenta
que este método tiene que cumplir
una serie de requisitos y no todas
las parejas pueden, por diversas
razones, acceder a este tipo de es-
tudios: porque no lo cubren las Co-
munidades Auténomas, porque no
se haya identificado la mutacion ge-
nética, porque en mujeres de mas
38 aros la estimulacién ovarica se
complica por el envejecimiento de
los ovarios, y porque se trata de
un proceso muy largo que puede
fallar y que hay que volver a em-
pezar desde cero si no se logra la
gestacién; ademas, el tratamiento
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Esta en fase de
investigacion una
nueva técnica de

diagndstico prenatal
no invasivo a partir de
una muestra de sangre
de la madre

hormonal tiene ciertos riesgos. Se
ha avanzado mucho, pero todavia
tiene sus puntos débiles”.

Otro problema es que pueden
sobrar embriones sanos, ya que por
ley no se pueden transferir mas de
dos o tres. Los sobrantes se con-
gelan, pero puede darse el caso
de que los servicios de reproduc-
cion asistida congelan embriones
sobrantes de parejas que luego no
quieren utilizarlos, y éste es tam-
bién un punto de reflexion que hay
que abordar. ;Qué hacer con ellos?
Por un lado pueden llegar a ser per-
sonas sanas; por otro lado tampoco
se pueden donar para la investiga-
cion, pues se trata de material hu-
mano; también se podrian donar a
otras parejas. “Hay que pensar en
todo ello cuando uno decide iniciar
este proceso”, explico esta espe-
cialista. “Hay listas de espera y la
seleccién genética de embriones
debe ser autorizada por la Comision
Nacional de Reproduccién Asistida,
y hay que saber que no siempre se
da. Asimismo, en la medicina priva-
da este método resulta muy caro,
entre 6.000 y 8.000 euros en cada
intento y, aunque ya han nacido
muchos niflos por este sistema, el
porcentaje de éxito no es todo lo
elevado que cabria desear.”

Técnica en investigacion

Una alternativa muy novedosa
que estd en fase de investigacién
y, por tanto, aun debe demostrar su
eficacia es el diagndstico prenatal
no invasivo. Esta técnica se realiza
cuando hay una gestacién en curso
obteniendo una muestra de sangre
de la madre en la que se buscan
restos de ADN del feto. Se sabe que
hay comunicacién entre la madre y

el hijo y que el ADN de éste que se
degrada viaja por el torrente sangui-
neo de la madre, por lo que de una
muestra de sangre de la madre po-
dria obtenerse una fracciéon minima
del ADN del feto, aunque tiene una
limitacién importante.

“A parte de que estd mezclado
con la muestra de la madre”, ex-
plicé la genetista de la Fundacién
Jiménez Diaz, “hay que tener en
cuenta que es imposible separarlo
y que ademas es muy poca la canti-
dad de ADN que se puede obtener.
Es por ello que sélo se podria iden-
tificar algo que tuviese el fetoy no la
madre como por ejemplo en el caso
de una mutacién nueva (de novo),
es decir que ocurra por primera vez
en el feto, o en el caso de que el pa-
dre sea portador de una mutacion
diferente a la de la madre. El caso
es que no se puede distinguir si la
mutacion es del feto o de la madre,
ya que esta todo mezclado. Pero si
encuentra la mutacién del padre,
diferente a la de la madre, se tiene
la seguridad de que se trata de la
mutacion que pertenece al feto. Si

no se encuentra, hay dos supues-
tos: que el feto sea sano, indepen-
dientemente de que haya heredado
o no la mutacién de la madre, o que
la técnica haya fallado. De momen-
to no puede distinguirse un caso de
otro, por lo que la técnica todavia
estd en fase de investigaciéon. No
se puede ofrecer nada como mé-
todo diagnéstico cuando se tienen
estas limitaciones. Lo que si puedo
decir es que tenemos una amplia
experiencia en muchas patologias.
Hemos comprobado, cuando los
voluntarios para realizar esta prue-
ba se han sometido previamente a
un diagndstico prenatal, es que si
no se detecta la mutacion del padre
es que el feto realmente no la tiene.
Por el contrario, si se ha detectado
la mutacion del padre habria que
estudiar al feto para ver si tiene o
no la mutacién de la madre con un
diagnostico prenatal convencional.
Por eso todavia hay que seguir in-
vestigando y obtener seguridad
sobre todos los resultados posibles
para poder ofrecer, en cada caso, el
Consejo Genético mas adecuado”.



Talleres de apoyo psicologico: “Hay que normalizar
la enfermedad en la vida familiar”

Andrea Balanya. Psicologa. Madrid

Primero con los nifios y lue-
go con los adultos, la psicéloga
Andrea Balanya abord6 con los
pacientes y familiares en diferen-
tes talleres el impacto psicolégico
que supone sufrir la Enfermedad
de Gaucher. El taller de adultos se
planted a partir de lo que esta pro-
fesional habia observado a lo lar-
go de la mafiana en los nifilos para
abordar las diferentes actitudes de
las familias de Gaucher ante la en-
fermedad.

“Es importante”, sefialé6 Andrea
Balanya, “saber extraer los aspec-
tos positivos de situaciones como
ésta. Aparte de lo importante que
es conocer a personas con las que
poder compartir una misma expe-
riencia y ayudarse entre ellas, los
padres de los niflos comentaron
como habian desarrollado pacien-
cia y tolerancia, ademds de haber
descubierto que tienen una forta-
leza mayor de la que pensaban en
un primer momento. En definiti-
va, la Enfermedad de Gaucher ha
cambiado su orden de prioridades
y valores, especialmente en lo que

supone dar importancia a lo que
realmente lo tiene y no perder el
tiempo en otras cosas que no lo
son tanto”.

No cabe duda de que enfren-
tarse a un diagnostico como el de
la Enfermedad de Gaucher es una
vivencia muy complicada y difi-
cil de llevar. Hay personas que se
centran exclusivamente en la en-
fermedad, otras para las que todo
sigue igual y otras que cambian su
escala de valores y prioridades.
Obviamente, el recibir el diagnds-
tico de una enfermedad, sea cual
sea ésta, cambia la forma de ver la

“Hay que aprender a
vivir con la enfermedad
y adaptarse a la
situacion integrando
la enfermedad
en la propia vida”

vida. Es cierto que durante algun
tiempo las familias viven en una si-
tuacién de incertidumbre que ago-
ta a cualquiera. Es muy respetable,
por tanto, que cada persona reac-
cione como pueda, pero hay que
procurar vivirlo de la manera mas
natural posible

“Hay que partir de la base”,
explicé la psicéloga, “de que es
importante estar pendiente de la
enfermedad, los tratamientos, los
avances que se producen, etc.
Pero no creo que sea bueno que la
vida familiar empiece a girar en tor-
no a la enfermedad y que ésta sea
lo que mueve su vida. Hay muchas
otras cosas en el dia a dia de una
persona, sea enfermo o familiar del
afectado. Hay que aprender a vivir
con la enfermedad, hay que adap-
tarse a la nueva situacion e integrar
la enfermedad en tu propia vida. El
cémo hacerlo depende de cada
uno, de su personalidad, de las
circunstancias sociales y familiares
que le rodean. De hecho, el apoyo
psicolégico hay que adecuarlo a
cada persona. Es importante que
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éste se dé en los momentos inme-
diatamente posteriores al diagnds-
tico de la enfermedad con el fin de
que aprendan a convivir con ella,
pues ésta les va a acompanar el
resto de su vida. Hay que ensefiar-
les a integrar la enfermedad en su
dia a dia, de modo que normalicen
la situacion. Pero creo que tam-
bién se debe ofrecer la posibilidad
de un apoyo psicoldgico a lo largo
del proceso de diagnéstico de la
enfermedad, pues es en esta fase
donde pacientes y familiares viven
con mas angustia la situacién, de-
bido a la incertidumbre”.

Los nifios son los que mejor in-
tegran la enfermedad en su vida.
Aln cuando deben ser conscientes
de que tienen una enfermedad que
limita su actividad y les impone una
serie de obligaciones, han crecido
con ello, lo que les lleva a normali-
zar su enfermedad en su contexto
vital, a pesar de que en momentos
y situaciones puntuales les pueda
afectar y crear algin problema. “En
general”, apostillé Andrea Balan-
ya, “son los nifios los que llevan la
enfermedad con mas naturalidad.
Creo que dependiendo de la edad
del nifio la enfermedad se debe ex-
plicar y llevar de una manera dis-
tinta, pero debe haber una recipro-
cidad. Los padres han de aprender
de los nifios como, siendo la enfer-

medad una parte importante de su
vida, éstos no lo convierten en una
fatalidad. Pero, del mismo modo,
los niflos han de ver en sus padres
que la enfermedad es algo que no
se pueden tomar como un juego,
que se trata de su salud y que han
de seguir unas pautas ineludibles.
Hay que saber hablar de la enfer-

“Los padres deben
aprender de los nifos
como estos no
convierten su
enfermedad en una
fatalidad”

medad con una normalidad abso-
luta, sin dramatizar ni trivializar. Es
algo que existe, que esta ahi, que
es real y que hay que afrontar y
con lo que hay que aprender a vivir.
Los nifios deben poder expresarse,
decir lo que sienten y cémo se en-
cuentran, pero también es impor-
tante que sepan como se sienten
sus familiares, padres y herma-
nos.”

Esto adquiere una especial rele-
vancia en la etapa de la adolescen-
cia, siempre complicada tanto para
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los hijos como para los padres. “Un
adolescente”, comento la psicélo-
ga, “empieza a tener mas libertad
y su grupo de amigos relega en el
orden de importancia a sus padres.
Para ellos encajar la enfermedad
en una vida de adolescente puede
ser complicado. Los padres deben
tener paciencia y especialmente
empatia. Deben saber ponerse en
su lugar cuando la enfermedad les
impide hacer lo mismo que sus
amigos.

Es dificil lidiar con cuestiones
de este tipo, pero si se ha normali-
zado la enfermedad y se ha gene-
rado una base de buena comuni-
cacion con el hijo enfermo, si los
amigos también han convivido con
la enfermedad desde un primer
momento, es menos complicado.
Es un trabajo que debe iniciarse
desde que son muy nifios”.

“La clave”, concluyé, “esta en
integrar desde el primer momento
la enfermedad en la vida familiar,
procurando que la vida del nifio
sea lo mas natural posible, edu-
candole como si no tuviese nin-
guna enfermedad, pero de modo
que sea consciente de que existen
unas limitaciones y una serie de
obligaciones con las que tiene que
aprender a vivir. Hay que normali-
zar la enfermedad en todo el entor-
no del nifo”.



Asamblea General Ordinaria de la AEEFEG

El domingo 21 de Octubre se
celebrd la Asamblea General de So-
cios, de acuerdo al orden estableci-
do en la convocatoria:

+ Lectura y aprobacién del acta de
la sesion anterior: la. Secretaria
de la AEEFEG da lectura integra
del Acta de la Asamblea General
Ordinaria, celebrada en fecha 23
de octubre de 2011 y no formu-
landose alegacién, observacion,
objecion ni reparo alguno, es
aprobada por unanimidad.

+ Examen vy aprobacién de las
cuentas y del ejercicio asociativo
octubre 2011-septiembre 2012:
El balance que se presenta a la
asamblea, de acuerdo al articulo
33 de los Estatutos, corresponde
el cierre a 30-09-2012. Tras una
detallada explicacion de cada
una de las partidas que integran
el estado de gastos e ingresos,
visto el contenido de las cuentas
y sometido a votacion, las mis-
mas resultan aprobadas por una-
nimidad de la Asamblea.

+ Actividades realizadas en
2011/2012: el Presidente de la
AEEFEG informa a la Asamblea
de las actividades llevadas a
cabo durante el afio:

Participacion en el Senado con
motivo del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras. También
se instalaron mesas informati-

vas en algunos hospitales.

+ Diversas reuniones con las di-
ferentes compaiiias farmacéu-
ticas.

+ Junio 2012, en Paris: asisten-
cia al Encuentro Europeo de la
Alianza.

« Abril 2012, en Madrid: reu-
nién de la Junta Directiva para
la preparacién del encuentro
anual.

« Abril 2012, en Madrid: asisten-
cia al Congreso de Genética en
la Fundacién Jiménez Diaz

-+ Asistencia al V Congreso Euro-
peo de Pacientes y tecnologia,
celebrado en Madrid.

Préximo encuentro: En  primer

lugar, por parte de varios aso-

ciados, se pide que se estudien
las diferentes opciones de finan-
ciacion, en funcion de si es una

o0 dos noches, y cual serian los

gastos extra que el socio tendria

que afrontar, en caso necesario.
Con respecto a la fecha, se
ofrecen dos opciones: primera,

18, 19 y20 de octubre y segunda,

25,26y 27 de octubre. Se some-

ten a votacion y resulta ganadora

la primera opcién, por mayoria.
Se debaten los temas a tratar

en el préximo encuentro, propo-

niéndose los siguientes:

« Tema Oseo: células madre,
prétesis, formas de paliar el

dolor, opciones para tratar
las diversas complicaciones
Oseas, etc.

+ Chaperonas

- Cambio de tratamiento, po- ©
sibles consecuencias, segui- &
miento de pacientes. o'a
Se realiza una votacion, y resul- v+

ta mayoria el tema dseo, a con- 5

tinuacion se realiza un sondeo =

para decidir si se le da prioridad @©
al tema 6seo, o bien se realizaria
otra ponencia sobre las chapero-
nas. Se decide ampliar el tema —)
6seo, con mas de un ponente, y <T
en funcién de la organizacién del 2
encuentro, (si son una o dos no-
ches), dejar tiempo para una con-
ferencia sobre chaperonas o so-
bre los cambios de tratamiento;
lo cual es aprobado por mayoria.

A su vez se incide en la necesi-

dad de comenzar las ponencias a

las nueve de la mafiana.

Varios:

- El Presidente de la AEEFEGre-
cuerda a los asociados que
el proximo afo, 2013, finaliza
el mandato de la actual Junta
Directiva y les recuerda que
el plazo para recibir posibles
candidaturas queda abierto
hasta los dias previos al proxi-
mo encuentro anual.

+ También informa a los asocia-
dos que en la reunion de la
Junta Directiva celebrada en
el mes de abril se propuso la
subida de la cuota de acompa-
fante.

+ A su vez, se recuerda que se
fij6 en 18 afios cumplidos, la
edad para que los nifios co-
miencen a asistir a las ponen-
cias.

+ Alguno de los socios insiste
en la necesidad de revisar la
pagina Web, pues no se pue-
de acceder a ella. Se informa
que el problema se ha debido
al servidor, pero que ya ha sido
resuelto.

Y no habiendo mas asuntos que

e Octubre de 2012
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tratar, se levanto la sesion.
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= Ksaciacidn Espanoka
- de Enfermos y Familiares
~ dela ENFERMEDAD
de GAUCHER

Qué es la Asociacion Espaiiola de Enfermos v Familiares de la
Enfermedad de Gaucher (AEEFEG.)

Se trata de una Asociacion, de cardcter benéfico, sin fines lucrativos de ningin tipo
cuya estructura v fun cionamiento interno es completamente auténomo,
democratico v apolitico. Inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones Grupo 1,
Seccion 1, Nimero Nacional 163680, desde el 13 de Mayo de 1998,

Desde el afio 2000, formamos parte de LA ALIANZA EUROPEA DE
ASOCIACIOMES GAUCHER (EGA).

Desde el afio 2001,somos miembros de pleno derecho, con voz vy voio, de la
Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER).

Desde 2002, de la Federacion Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS).

En men, | % n

1. Dar a conocer la Enfermedad de Gaucher.

2. Informar y formar a los afectados de esta patologia v a sus familiares,
contribuyendo con ello a una mejor calidad de vida tanto del paciente como
de la propia familia.

3. Fomentar la investigacion sobre la enfermedad y sensibilizar ala
Administracion, al colectivo sanitario (Médicos, enfermeras..) v a la
sociedad, sobre ésta.

4. Organizar encuentros educativos, que nos permitan conocer y estar al dia de
cuanto acontece en nuestra enfermedad.

5. Pertenecer a Federaciones o Confederaciones de Asociaciones de caracter
Regional, Nacional o Internacional que tengan el mismo objeto que esta
Asociacion.

6. Colaborar v trabajar con todas las Asociaciones Gaucher a nivel de Europa
v América Latina.

Correo electronico: gaucher(@eresmas.com
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