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7 n nuevo nimero de la revista sale a la luz, una
vez mis tenemos motivos para felicitarnos, ya
" que hemos conseguido hacer un encuentro inte-
resante y a la vez lleno de momentos muy gratos y entra-
flables.

El IIT Encuentro fue muy intenso y dio para muchas
cosas, una de ellas el hacer posible los talleres con el equi-
po de psicologas, magnificas, competentes profesionales y
excelentes personas, que nos ensefiaron a valorar las cosas
buenas e importantes que teniamos y podiamos hacer.

Los talleres fueron muy atractivos, aunque estaban dis-
tribuidos segun las edades, la sensacién que todos tenfa-
mos al finalizar los mismos era la de haber participado en
todos ellos, puesto que entre nosotros fluyeron los men-
sajes y el aprendizaje que habiamos recibido en cada uno.

El resto de la la jornada fue muy interesante, ya que las
ponencias que completaban el programa nos aportaron
informacion y conceptos nuevos.

Fue un fin de semana condensado, aprovechando al
médximo cada minuto para poder llevar a cabo todo el pro-
grama que tenfamos previsto.

Otro momento a destacar fue la visita del Director
General de Atencién al Paciente, Don Rafael Peset de Ia
Consejerfa de Sanidad de la Comunidad Auténoma de
Valencia, quien mostré gran interés por nuestra asociacion
y se comprometid a recibir al colectivo de pacientes de la
Comunidad Auténoma de Valencia, para integrarlos dentro
de un proyecto de asociaciones de dicha Comunidad.

En paralelo con el programa de trabajo, estaba el de los
nifios, tenian su horario cubierto con juegos y actividades
que les hicieron pasar horas divertidas y amenas.

Saludo de la Presidenta de
la Asociacion Espaiola

de Enfermos y Familiares
de Enfermedad de Gaucher

M? del Carmen Martell Munoz
Presidenta de la AEEFEG

Al terminar la jornada, como en afios anteriores, tuvi-
mos nuestro momento festivo, donde pudimos disfrutar
de un paseo por la ciudad de Valencia, una ciudad muy
hermosa, en la cual pudimos apreciar tanto su casco his-
térico como su zona moderna, un ejemplo de ello fue la
visita al Centro de las Artes y las Ciencias, donde ya se
puede vivir el futuro mds cercano. Como final y fin de
fiesta tuvimos una espléndida cena, en la que tanto gran-
des y pequefios disfrutamos de atracciones de magia y
fantasia y, por supuesto, de un animado baile que nos
hizo crear entre nosotros una divertida complicidad y
que permitié que toda la tension del dia se disipara con
alegria.

Al dia siguiente, finalizamos el IIl Encuentro con nues-
tra Asamblea General y Extraordinaria, donde expusimos
y valoramos aspectos de: organizacidn, econdmicos, asi
como los proyectos para el préximo encuentro, en el que
queremos tratar como tema central las minusvalias, la
invalidez, los permisos laborales, etc. Para ello queremos
contar con la presencia de algiin representante del
Ministerio de Asuntos Sociales.

También contaremos con la valiosa presencia de la
FEETEG (Fundacién Espafiola para el Estudio y
Terapéutica de 1a Enfermedad de Gaucher), que nos infor-
mard de cuantas novedades y aspectos interesantes hayan
surgido sobre la enfermedad.

El lugar elegido para el IV Encuentro ha sido la ciudad
de Toledo, del 25 al 27 octubre de 2002, esperamos que
como afios anteriores podamos tener la alegria de poder-
nos ver todos alli y disfrutar de la belleza de esa ciudad y
de su hospitalidad.



Enfermedades raras y
medicamentos huérfanos

Rafael Peset
Director General de Atencién al Paciente

Consejeria de Sanidad de la Comunidad Auténoma de Valencia

[ tratamiento de los pacientes qgite padecen enfer-
medades raras con los llamados medicamentos
d  huérfunos constituye para la administracion sani-
taria la piedra de toque en la que se podria reflejar el con-
cepto de calidad de vida que nuestra sociedad requiere y de
la que es acreedora. Solo la armonia en la accion de todas
las partes implicadas, especialistas, pacientes, administra-
cion e industria, podrd aportar la solucion adecuada.

A lo largo del tiempo, se han utilizado diferentes defi-
niciones para el concepto de “enfermedades raras”. Segiin
la definiciéon de la Unién Europea, las enfermedades
raras, incluidas las de origen genético, son aquellas enfer-
medades con peligro de muerte o de invalidez crénica,
que tienen una frecuencia (prevalencia) baja, menor de 5
casos por cada 10.000 habitantes. Enfermedades como la
aniridia, Fabry, Gaucher, Hurler, Pompe, Prader Willi o
Silver Rusell son, en su mayoria, de cardcter hereditario,
lo que supone una mayor incidencia en el seno familiar
agravando la dificil situacién que se deriva de la propia
enfermedad.

Los “medicamentos huérfanos” son aquéllos destinados
al diagndstico, prevencion y tratamiento de las “enferme-
dades raras”.

Aln existen grandes incdgnitas sobre cémo mantener el
equilibrio entre necesidad y posibilidad de aportar nuevas
soluciones a estas enfermedades minoritarias, ;es capaz la
industria de invertir recursos en la investigacién y desa-
rrollo de medicamentos dirigidos a tan bajo porcentaje de
poblacién?, ;cudl debe ser el coste de estos medicamen-
tos?, ;puede nuestra sociedad asumir el coste sanitario de
cada avance terapéutico?

Hasta nuestros dias, afortunadamente cada vez en
menor grado, los pacientes afectos de “enfermedades
raras” y sus familiares han permanecido en el anoni-
mato de un lento y continuo peregrinar por las con-
sultas de diferentes especialistas hasta que eran diag-
nosticados y, en el mejor de los casos, recibia trata-
miento.

No es fdcil el camino que han de recorrer enfermos y
familiares cuando se enfrentan a una situacion tan delica-
da como la falta de salud por una enfermedad casi desco-
nocida. Obstdculos como las alteraciones fisicas y psiqui-
cas, 0 como las sensaciones de aislamiento y rechazo, o la
simple falta de informacién, han de ser salvados no sin
dificultad. Un gran avance, sin duda, ha sido la creacién
de asociaciones, como la Asociacién Espafola de
Enfermos y Familiares de Enfermedad de Gaucher con
una corta vida pero con una intensa actividad.

En Ia Comunidad Valenciana, debido a su alta densidad
de poblacién como a los origenes de sus habitantes en la
parte oriental del mar Mediterrdneo, la incidencia y pre-
valencia de la Enfermedad de Gaucher es mds elevada que
en el resto del conjunto de las regiones de Espaiia. Esto ha
supuesto un enorme esfuerzo por parte de la Consellerfa
de Sanidad para poder brindar al conjunto de enfermos y
familiares de enfermedad de Gaucher la adecuada aten-
cién que requieren.

En este sentido, nos sentimos orgullosos de haber aten-
dido desde hace afios a pacientes entonces nifios y que
hoy, ya adultos, se encuentran en perfectas condiciones de
salud para poder desarrollar una actividad personal y pro-
fesional absolutamente normal. Gracias al esfuerzo desa-
rrollado en la Comunidad Valenciana y sus especialistas
sanitarios, centros como el Hospital La Fe y el Hospital
Dr. Peset de Valencia son una referencia nacional en el
tratamiento de dicha enfermedad.

Sabemos y somos conscientes de que queda mucho
camino por recorrer, que no basta con la mera atencién far-
macéutica, sino que €sta debe ser complementada adecua-
damente con una asistencia social, es decir, valoracién ade-
cuada de las minusvalias producidas, ayudas necesarias
para la continuacién del tratamiento en traslados y viajes
por motivos de trabajo o vacacionales, desarrollo de unida-
des especializadas en el tratamiento y seguimiento integral
de enfermedades raras, y un largo etc., que poco a poco y
con el esfuerzo conjunto de todos, iremos consiguiendo.
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La sociedad demanda una atencidn sanitaria en todos
los aspectos y a todos sus miembros, y la enfermedad de
Gaucher es un exponente inmejorable para poder valorar
si estos objetivos se estdn cumpliendo. Considerada en el
apartado de su tratamiento como la enfermedad mds cara
del mundo por su elevadisimo coste, es un compromiso
continuo de la Conselleria de Sanitat.

Hoy tenemos el gran placer de acoger en Valencia la
III Reunion Nacional de la AEEFEG. No es por
casualidad que dicha reunidn se celebre en Valencia. La
AEEFEG sabe y conoce perfectamente que son recibi-
dos con los brazos abiertos y que aqui, en la Comunidad

Valenciana, cuentan con un celectivo de pacientes que
estin perfectamente atendidos, saben, en el mas amplio
sentido de la palabra, que estdn en su casa.

Por eso les damos nuestra mds cordial bienvenida y les
deseamos una feliz estancia en nuestra comunidad, aqui
podrin realizar sus tareas sociales y cientificas rodeados
de unos magnificos especialistas. Queremos renovar
nuestro compromiso en la atencién de su colectivo y ofre-
cer nuestros servicios para ayudarles en todas aquellas
circunstancias en las que se requiera asistencia,

Muchas gracias por haber elegido Valencia como sede
de la III Reunién Nacional de la AEEFEG.



El medicamento huérfano

y su problematica

Maria Martinez de Lagandara

Consejera Técnica de la Subdireccion de Medicamentos de Uso Humano

Agencia Espafiola del Medicamento

aimiglucerasa, enzima que se emplea en el trata-

miento de la enfermedad de Gaucher, no tuvo la

denominacién de medicamento huérfano en
Espafia porque su aparicién fue anterior a la creacidn de
la legislacion de medicamentos huérfanos en Europa. En
cambio, si fue considerado medicamento huérfano en
EE UU.

Los organismos que se encargan de estudiar los medica-
mentos antes de su entrada en el mercado son las Agencias
Nacionales del Medicamento y se engloban en la Agencia
Europea del Medicamento, ubicada en Londres.

Esta Agencia es consciente de la problemitica de los
medicamentos huérfanos. A estos medicamentos les
cuesta mucho tener un “padre” ya que van dirigidos a
muy pocos enfermos o precisan una importante inver-
sién para su investigacién. Debido a esto, las administra-
ciones establecieron sistemas para incentivar el interés
de las compaiifas comerciales para investigar y poner en
el mercado estos medicamentos que van destinados a
muy pocas personas.

La primera administracién fue la FDA (Food and Drug
Administration) en EE UU, que cuenta ya con una expe-
riencia de casi 20 afios desde que aprobé la ley de medi-
camentos huérfanos, en 1983. Diez afios mds tarde esta
ley se aprobd también en Japdn y luego en Europa don-
de empez6 a aplicarse en abril del afio 2000.

Dentro de la Agencia Europea se cre6 el Comité de
Medicamentos Huérfanos, en el que participan especialis-
tas de todos los paises. Dicho comité se encarga de estu-
diar todas las solicitudes que presentan las industrias y
designa los medicamentos huérfanos que tendrdn luego
ventajas de todo tipo, incluidas las econémicas. El comité
se retine 13 o 14 veces al afio y tiene como representante
espafiol al Subdirector de Medicamentos. Destacar que su
presidente es un médico cataldn por lo que los espafioles
tambi€n desempefian papeles importantes en la Agencia
del Medicamento Europea.

El Comité de Medicamentos Huérfanos evalda una
determinada molécula (futuro nuevo medicamento) a par-
tir de los resultados en animales y, normalmente, con
pocas evidencias en humanos. Si la molécula es declarada
medicamento huérfano, el laboratorio investigador cuenta
con las ventajas que la ley otorga en estos casos y continda
con el desarrollo clinico en humanos. En este desarrollo
clinico debe comprobarse que el medicamento es til y
adecuado para el tratamiento de esa enfermedad y deber4
presentarse el dossier completo a registro para la posterior
autorizacién de comercializacion, como cualquier otro
fdrmaco. Asi pues, el Comité de Medicamentos Huérfanos
no interviene en el estudio final de un medicamento huér-
fano, linicamente designa los que pueden ser considerados
asi. En este comité hay un representante por cada estado
miembro y hay tres representantes de las asociaciones de
pacientes, ya que éstas son también parte interesada y las
autoridades europeas son sensibles a que el interés no es
solo para la industria, sino también para los pacientes
europeos. Hay otros tres miembros que son nombrados
por la comisién.

Las funciones del Comité estdn relacionadas con
aspectos administrativos y logisticos. Para estudiar cada
medicamento se reparten la tarea por paises. Se cuenta
con la colaboracién de innumerables cientificos porque,
normalmente, se trata de enfermedades raras con muy
pocas personas afectadas en Europa. La Organizaci6n
Mundial de 1a Salud (OMS) tiene declaradas en Europa
unas 6.000 enfermedades raras y la mayoria son metabo-
lopatias, tumores, etc,. Para aportar toda la documenta-
cion necesaria (que puede ser muy compleja) y en el
menor tiempo posible, se precisa de la colaboracién de
los investigadores, cientificos y de todos los médicos cli-
nicos que conocen estas enfermedades y que, a veces,
son muy pocos en toda Europa.

El Comité actiia como huésped de todos los represen-
tantes de los paises europeos y de todos los cientificos
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que van a estudiar estos medicamentos. La Agencia
Europea tiene la obligacién de asistir a este Comité y
estudiar el medicamento para dar la autorizacion a su
salida al mercado.

Hay otras puertas para designar a un medicamento
como huérfano, pero el procedimiento europeo es ¢l que
prefieren los laboratorios investigadores, ya que si se
aprueba la designacidn ésta es automdtica para los 15
paises. Dentro de unos afios, el procedimiento nacional
serd para muy pocos medicamentos, ya que a los labora-
torios les interesa mds el mercado general que el nacio-
nal .

Cuando un medicamento es aprobado por la Agencia
Europea no quiere decir que pueda comercializarse en
todos los paises europeos al mismo tiempo. En cada pais
habrin de seguirse unos pasos distintos en cuanto a la
adjudicacion de precio y a la inclusion en la Seguridad
Social. Asi, por ejemplo, en Alemania no hay interven-
cién de la Administracién en los precios, pero si la hay
en Espaiia, Italia y Francia. En estos paises debe solici-
tarse el precio, proceso que normalmente requiere una
larga negociacién. Este aspecto puede retrasar la apari-
cién del producto en unos mercados respecto a otros, por
lo que puede ocurrir que unos ciudadanos europeos ten-
gan el medicamento inmediatamente y otros tarden un
tiempo en poder utilizarlo.

La Agencia Europea sigue unos procedimientos muy
parecidos a los que ya existian en EE UU y Japén, pero
eso no quiere decir que las designaciones coincidan
exactamente.

Los criterios que se siguen en el Comité de Medica-
mentos Huérfanos de Londres son tres. El primero es
que el medicamento se destine a una enfermedad que
afecte a muy pocas personas, s pues un crilerio epide-
miolégico. Se consideran aquéllas enfermedades que
afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitan-
tes en la Unién Europea. Este punto debe quedar demos-
trado en la documentacién que se presenta, valiéndose
de bancos de datos de enfermos en Europa o bien con
datos americanos, extrapoldndolos a la situacién eurc-
pea. Aunque este criterio es el mis importante, cuando
no puede demostrarse debe considerarse el segundo cri-
terio o econdmico, ya que nadie va a invertir en una
enfermedad que resulte poco rentable.

Hay un tercer criterio a considerar, y es que el medica-
mento venga a cubrir un vacio terapéutico, o sea que no
exista un tratamiento para esa enfermedad o que si lo hay,
el nuevo supere al anterior en beneficio para el paciente.

Afortunadamente, en la enfermedad de Gaucher ya
existe un tratamiento. Asf pues, para considerar huérfano
a un nuevo medicamento se debe demostrar que aporta
algo nuevo.

En cambio, para una enfermedad grave, que ponga en
peligro la vida, crénica o que provoque una invalidez y
para la que no exista tratamiento, podria designarse un
nuevo medicamento como huérfano.

Una vez que el comité designa un medicamente como
huérfano ;qué ventajas hay para el medicamento y el
laboratorio investigador? En primer lugar, se da apovo a
la investigacién mediante un servicio gratuito de aseso-
ria cientifica a través de la Agencia Europea. En segundo
lugar, al laboratorio investigador se le exime total o par-
cialmente de las tasas que normalmente deben pagarse a
la Agencia para todos los trdmites administrativos. Y en
tercer lugar, y quizd el punto mas importante para la
empresa investigadora, una vez el medicamento huérfa-
no esté en el mercado estard protegido durante diez afios
de cualquier competidor, ya que va a ser medicamento
exclusivo para esa enfermedad en todo el territorio euro-
peo. No se permitira el registro de otro medicamento
parecido, a no ser que pudiera demostrar alguna superio-
ridad respecto al ya existente. De todas formas, debemos
tener en cuenta que en EE UU sdlo el 10% de los medi-
camentos que son declarados huérfanos consiguen salir
al mercado, ya que los estudios de eficacia y de toxicidad
en humanos han de demostrar que el balance riesgo/bene-
ficio es el adecuado, y esto no es ficil.

Con la aplicacidn de las ventajas que confiere la deno-
minacién de medicamento huérfano se pretende motivar
a la empresas para que no abandonen la investigacidn en
este tipo de enfermedades. La inversion en investigacién
es muy alta y en cambio hay pocos enfermos suscepti-
bles de comprar el producto una vez esté en el mercado.

Curiosamente, ninguna de las dos enzimas que se uti-
lizan en la enfermedad de Gaucher tienen este estatuto
en Buropa, ya que aparecieron en el mercade antes de
que empezara a funcionar el Comité de Medicamentos
huérfanos en la UE. En cambio s{ lo son en EE UU.

La enfermedad de Gaucher es una lipidosis que se
caracteriza por un acimulo de betaglucocerebrosidasa en
varios G6rganos debido a la falta de una enzima. Esta enzi-
ma se consiguid obtener en 1990, pero hasta entonces el
tratamiento era paliativo, tratando Gnicamente los sinto-
mas como el dolor 6seo. En 1990 aparece en EE UU la
primera enzima de sustitucién, la alglucerasa, que se
obtenfa de la placenta humana. El proceso de extraccion
es muy complicade y ademds, al tratarse de tejidos
humanos, debe tenerse en cuenta el potencial de trans-
mision de particulas virales. Mds tarde, pudo obtenerse
esta enzima a través de DNA recombinante de una bac-
teria. La otra enzima que se utiliza en la enfermedad de
Gaucher es la imiglucerasa, una glucocerebrosidasa que
se obtiene por recombinacién genética. Las enzimas de
sustitucién son un tratamiento muy efectivo para esta
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enfermedad. Cuando empezaron a llegar las primeras
peticiones a la entonces Direccién General de Farmacia
en el afio 1993, aunque el medicamento era muy caro y
existian dificultades burocréticas, se fue sensible a este
problema y se importd el medicamento desde EE UU.
En el afio 1995 se autorizé la primera enzima de sustitu-
cién en Espafia y en 1996 se hace lo mismo con la imi-
glucerasa. Esta qltima siguié un proceso de autorizacion
europeo pero el tramite de concesion del precio retrasd
su salida al mercado espafiol hasta 1998. Las indicacio-
nes para la imiglucerasa son las mismas que las de la
enzima anterior, la alglucerasa, es decir, la enfermedad
de Gaucher tipo I, como la no neuropdtica, y con las
siguientes manifestaciones clinicas: anemia moderada o
grave, trombocitopenia, enfermedad Gsea, hepatomega-
lia o esplenomegalia. La prescripcién es de uso hospita-

10

lario. Su administracién es intravenosa y la pauta mds
utilizada es la quincenal. Este medicamento tiene un cos-
te muy alto, ya que la terapia de mantenimiento cuesta
6.010 € al mes, aproximadamente. El tratamiento de ini-
cio es atin mds costoso.

Para hablar del futuro en el tratamiento de la enferme-
dad de Gaucher conviene saber que la FDA ha dado la
denominacién de medicamento huérfano a una molécula
nueva, la butildeoxiorgilinicina. Esta molécula ofrece
como ventaja a las ya existentes que es de administra-
cién oral. De todas formas, estd ain en fases muy tem-
pranas de investigacién clinica, concretamente en fase
clinica II, y ain tiene que demostrar su eficacia y tole-
rancia. Tanto la industria como los investigadores estdn
estudiando nuevas opciones para mejorar el tratamiento
de la enfermedad de Gaucher.



1 nombre de enfermedad de Gaucher se debe a
un médico francés, el doctor Gaucher, que nacid
3 a mediados del siglo XIX. Este hombre estudié
medicina y luego quiso obtener el titulo de Doctor. Para
ello empezd un trabajo de investigacion original que
durd varios afios. Lo present6 en la Universidad de Parfs
en 1882, y en su trabajo de doctorado describié por pri-
mera vez esta enfermedad, con todas sus caracteristicas
clinicas. Por eso se le ha dado el nombre de enfermedad
de Gaucher.

Todas las células de nuestro organismo se estin reno-
vando continuamente. Unas mueren y aparecen otras con
la misma funcién. En los jévenes este proceso es muy ripi-
do y en los adultos méas lento. Cuando una célula muere,
sus compornentes, como las membranas y demds estructu-
ras, deben ser metabolizados para, posteriormente, ser eli-
minados. Esta funcién la realizan los macréfagos, células
que son capaces de cortar todos los materiales en trozos
primero grandes y luego mds pequefios. Al final de este
proceso se obtiene un producto, la glucosilceramida, que
para eliminarse debe dividirse en dos partes: glucosa y
ceramida. Para esto se necesita la participacion de una
enzima, la betaglucocerebrosidasa. Si esta enzima no fun-
ciona correctamente, la glucosilceramida se va acumulan-
do en los macrdfagos, estos aumentan de tamafio y se
transforman en células de Gaucher. Si estas células se acu-
mulan en el bazo o en el higado, provocan que éstos
aumenten de tamailo, y si se infiltran en los huesos produ-
cen toda una seric de complicaciones hematoldgicas
(Figura 1), ya que es en la médula 6sea donde se producen
los precursores de muchas células sanguineas. En el caso
de que la enzima no funcione en absoluto, las células de
Gaucher pueden llegar a afectar al sistema nervioso cen-
tral. En el caso de que hayamos heredado una enzima
que no funcione adecuadamente se desarrolla la enfer-
medad de Gaucher tipo II o III, que cursa con sintoma-
tologia neurolégica. Es importante tener en cuenta que

Aspectos diagnodsticos de la
enfermedad de Gaucher

Miguel Pocovi Miera

Facultad de Ciencias. Universidad de Zaragoza.
Miembro del Comité Ejecutivo de la FEETEG

en cada individuo
el defecto enzi-
mdtico es distinto,
por tanto, no hay
una sola enferme-
dad, sino que
debemos hablar
de enfermos, ya
que cada uno ten-
drd unas peculia-
ridades diferentes.

Para entender
cémo funciona la
herencia genética
en esta enferme-
dad empezare-
mos hablando del
“genoma huma-
no”. El pasado 15
de febrero se
publicé en toda la
prensa el descubrimiento de la secuencia completa del
genoma humano, que puede considerarse el “’libro de la
vida”, porque en €l estdn las instrucciones necesarias para
la construccién de un ser humano: desde la insulina o la
hemoglobina, hasta las herramientas que se necesitan para
este trabajo de construcccion y, por supuesto, las enzimas
necesarias para la degradacion de los subproductes. Este
genoma tiene mds de 3.000 millones de letras, por lo que
es parecido a una “‘enciclopedia de la vida”. Es una enci-
clopedia muy particular que consta de 22 voliimenes por
duplicado, y otros dos volimenes mds, que son los res-
ponsables de la definicion del sexo, los dos cromosomas X
en las mujeres, y en los hombres un cromosoma X y otro
Y. Los capitulos de estos voliimenes son los genes, donde
estan las instrucciones para fabricar las proteinas que
necesitamos. Cada capitulo estd escrito de una forma muy

Dr. Gaucher
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B-glucocerebrosidasa
GLUCOSILCERAMIDA

TULMON

Células de Gaucher

—* CERAMIDA + GLUCOSA

Acimulo de glucosilceramida

padre y otro de nuestra madre. Nosotros tene-
mos fotocopiadoras de esta informacidn, a las
que llamamos ADN polimerasas, que permi-
ten duplicar la informacion que contiene la
célula que se ha formado con el évulo y el
espermatozoide y a partir de la cual se va for-
mando todo un nuevo organismo. Asi pués, en
cada célula de nuestro organismo, ya sea del
pie o de la nariz, tenemos una misma copia de
Ia enciclopedia. Las ADN polimerasas copian
desde la célula original y si ésta tiene un defec-
to de una letra, se transmite a todas las células
del organismo. Posteriormente, esta alteracion
se transmitird a la descendencia de ese orga-
nismo. Pero como ya hemos dicho, el nuevo
organismo recibe un voliimen del padre y otro
de la madre, por lo que uno puede tener el

Figura 1

ARBOL FAMILIAR

Mujer

| Gen sin defecto
Hombre

|
Figura 2

especial, ya que su alfabeto consta de sélo 4 letras: adeni-
na, guanina, tiamina y citosina. Estas letras son los
nucledtidos y se llaman A, G, T y C. Con la combinacién
de estas letras tomadas de tres en tres se forman palabras,
que es lo que denominamos aminodcidos. La enciclopedia
de la vida estd escrita con sélo 20 palabras, pero su combi-
nacién da lugar a frases. Las frases que forman un capitu-
lo estdn separadas por zonas en las que la combinacion de
letras no tiene significado, y cuando juntamos las frases
con estas zonas se consigue la instruccién para fabricar
una proteina determinada que puede ser una enzima. Cada
capitulo estd por duplicado, uno heredado de nuestro

I Gen con defecto
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error y el otro no. La enfermedad de Gaucher
se produce cuando los dos volimenes del gen
de Gaucher son defectuosos.

Aunque actualmente tedo el genoma huma-
no estd secuenciado, es decir, que sabemos
cémo estdn distribuidos estos 3.000 millones
de letras, existen muchas zonas de las que des-
conocemos su significado. Tampoco se sabe
cudntos genes tenemos exactamente, si son
30.000 o 50.000, y no tenemos el indice com-
pleto. Sin embargo, hay capitulos de los que se
conoce perfectamente su titulo, y uno de ellos
es el de la enzima glucocerebrosidasa.

Supongamos una pareja en la que tanto la
mujer como el hombre han heredado un volu-
men defectuoso y otro normal para esta enzi-
ma. Supongamos que tienen tres hijos varones
y una mujer. Las diferentes combinaciones
que podemos tener da como resultado que en
un 25% de la descendencia, aproximadamen-
te, se puede dar la mala suerte de que le toquen
los dos capitulos defectuosos. El resto pueden
tener un volumen defectuoso y el otro bueno.
Sélo van a desarrollar 1a enfermedad los que tienen los dos
capitulos defectuosos. Los demds no padecerdn la enfer-
medad, pero si que la pueden transmitir a su descendencia,
son pues portadores, porque una de sus copias es defec-
tuosa. Por lo tanto, en este caso, si un descendiente con
una copia defectuosa se junta con otra copia defectuosa
pueden tener hijos que tengan la enfermedad, con una pro-
babilidad de un 25% (Figura 2).

Si una persona que tenga las dos copias defectuosas
tiene hijos con una persona que tenga las dos copias
normales, éstos no van a tener la enfermedad de Gau-
cher. Sus hijos serdn portadores de la enfermedad por-
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que tienen una copia defectuosa, pero no la
van a padecer.

Para que se manifieste la enfermedad de
Gaucher hemos visto que debe darse la coinci-
dencia de que los dos volimenes estén defec-
tuosos. Pero dependiendo del tipo de defecto
que tengan, la enzima que se va a producir a
partir de esta informacién puede funcionar
mejor o peor. Asi, pueden producirse enzimas
con un 20% de funcionalidad en unos casos y
en otros pueden tener solo una capacidad del
5%. Estas diferencias son las que hacen que
los enfermos de Gaucher tengan unas caracte-
risticas distintas entre ellos.

El diagndstico de la enfermedad de Gaucher
suele comenzar por una sospecha clinica. El
médico observa en el paciente unas determina-
das caracteristicas o sintomas que le hacen
sospechar que pueda tener una enfermedad de
Gaucher. Se remite una muestra de sangre al laboratorio
para hacer ¢l diagnéstico enzimadtico, es decir, se valora el
grado de funcién de la enzima glucocerebrosidasa, A par-
tir de la muestra de sangre v ya en ¢l laboratorio se separan
los glébulos blancos, que es donde se encuentra la enzima,
y se prueba su funcionamiento. Si la velocidad de corte se
encuentra por debajo del 10% de lo normal es que se trata
de un enfermo de Gaucher y, normalmente, se inicia su tra-
tamiento.

En estos pacientes el actimulo del glucocerebrésido que
se produce por el mal funcionamiento de la enzima gluco-
cerebrosidasa provoca un aumento de otras enzimas, como
la quitotriosidasa. Esta enzima es un buen marcador del
nivel de aciimulo de glucocerebrésido en las células y sir-
ve para determinar la efectividad del tratamiento que reci-
be un enfermo de Gaucher.

Las caracteristicas clinicas de la enfermedad de Gaucher
incluyen: aumento del tamafio del higado y del bazo
(hepatoesplenomegalia), afeccidn dsea y alteraciones
hematoldgicas, ya que los macréfagos son células sangui-
neas en las que se acumula el glucocerebrdsido que no
puede eliminarse y se transforman en células de Gaucher.

En una segunda fase debe hacerse el diagndstico genéti-
co, que consiste en irnos al capitulo original de la enciclo-
pedia y ver si hay errores. Primero se buscan los errores
genéticos mds frecuentes que se producen en estos enfer-
mos dentro de la poblacién espafiola. Uno es el cambio de
una letra por otra en la posicion de la palabra que hace la
370 de ese capitulo de la glucocerebrosidasa. Este cambio

Figura 3
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Utilidad de los analisis

-> Diagnaostico

i -A n:lisis enzimatico de glucocerebrosidasa

- A nilisis enzimatico de quitotriosidasa

-> Valoracion
-> Decision tratamicnto
-> Seguir respuesta a tratamiento

-A nalisis genético

-> Estudio familiares
-> Pronostico

origina un capitulo defectuoso y la enzima resultante s6lo
tiene un 20% de su capacidad de corte. Este cambio se
conoce con el nombre de mutacion N370S. El otro caso
mds frecuente en nuestra poblacién es la mutacion L444P,
en la que se ha cambiado una leucina en la posicion 444.
En estos casos, la enzima tiene una muy baja capacidad de
corte, de alrededor del 4%. La gravedad de la enfermedad
en cada caso va a depender de si los dos volimenes tienen
la misma mutacion o no. De todas formas, estos dos tipos
de mutacién en Espaiia explican sélo el 65% de los casos.
El 35% restante presentan diferentes tipos de mutacion
muy dificiles de encontrar en el estudio genético, lo que
obliga en muchos casos a estudiar todo el capitulo entero,
En un grupo de 127 pacientes espaiioles se ha detectado la
mutacién N370S en el 48% de los casos y en un 16% de la
L444P. Los otros tipos de mutaciones son muy poco fre-
cuentes, pueden representar un 2 o 3%, y el 6% restante
estd todavia sin identificar, porque o bien se ha fallado en
la biisqueda o estd atin pendiente de realizarse. En la actua-
lidad tenemos identificados genéticamente un 94% de los
Casos.

El andlisis enzimidtico permite el diagndstico de la enfer-
medad y el estudio de la quitotriosidasa permite valorar el
estado del paciente y el tratamiento enzimdtico sustitutivo.
El diagndstico genético de la enfermedad de Gaucher es
importante ya que permite por un lado emitir un prondsti-
co de la sintomatologfa, y por otro estudiar la posibilidad
de mutacién en los familiares del paciente, sobre todo en
los hermanos (Figura 3).
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a enfermedad de Gaucher (EG) es una enferme-

dad metabdlica hereditaria debida a la alteracién

del gen responsable de la sintesis de una enzima
que actia en los lisomas de las células que se llama beta-
glucosidasa dcida (o glucocerebrosidasa) y cuya funcién
consiste en hidrolizar la glicosilceramida en glucosa y
ceramida (Figura 1). Se trata de un gen regido por una
herencia autosémica recesiva, de tal modo que para que
la enfermedad se manifieste es necesario la concurrencia
en la descendencia de un alelo mutado procedente de la
madre y de un alelo mutado (pero no necesariamente con
la misma mutacién) procedente del padre. Las personas
portadoras de un alelo mutado y un alelo sano no mani-
fiestan la enfermedad.

El déficit de glucocerebrosidasa es responsable del acti-
mulo de glucocerebrésido en los lisomas macréfagos y da
lugar, en ultimo término, a la aparicién del conjunto de sig-
nos y sintomas caracteristicos de la enfermedad (Tabla I).

Cldsicamente la enfermedad de gaucher se ha venido
clasificando en tres grandes tipos. Tipo I, sin afecta-

cién neurolégica. Tipo II, pricticamente sélo presen-
te en la infancia, con severa afectacién neuroldgica y
corta supervivencia. Tipo III, de inicio en edad juve-
nil, con afectacién neuroldgica “crénica” y con super-
vivencia mds prolongada que la anterior. A pesar de
que algunas mutaciones se corresponden con la pre-
sencia de una clinica determinada, en una gran parte
de los casos no es posible establecer una correlacién
entre el genotipo y el fenotipo de la enfermedad. En
funcion de ello, de la variabilidad clinica de la enfer-
medad y de su evolucidn a largo plazo, hoy en dia tien-
de a considerarse a la enfermedad de Gaucher como

Tabla I. SIGNOS Y SINTOMAS MAS FRECUENTES
EN LA ENFERMEDAD DE GAUCHER

Hidrops fetalis

Recién nacido “colodién”
Ictiosis congénita
Hepatomegalia y esplenomegalia
Pancitopenia

Alteraciones neuroldgicas
Alteraciones pulmonares
Alteraciones cardiacas
Alteraciones esqueléticas
Retraso del crecimeinto
Retraso puberal
Disminucién de la fertilidad
Trastornos del embarazo

Lisis Celular
Autofagia membranas
Sintesis celular

GBA

il

Glicosilceramida

l

Glicosilesfingosina

Ceramida

Glucasa

Acumulo lisosomal en macréfagos
Acumule visceral
Actimulo plasmatico

Alteracian apoptosis

Trastornos de la comunicacion intercelular
Efectos 1éxicos directos

Alteracion degradacion del coldgeno
Alteracion homeaostasis intracelular del Ca
Alteracién regulacién proteinquinasas
Disfuncién inmunitaria

Factores desconocidos

h 4
Alteraciones orgdnicas

Figura 1, Secuencia de acontecimientos en la enfermedad
de Gaucher.
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Tabla Il. CLASIFICACION DE LA ENFERMEDAD
DE GAUCHER (VELLODI, 2001)

E. de Gaucher del recién nacido
E. de gaucher sin afectacion neuroldgica
E. de Gaucher con afectacion neurologica
» Aguda
- Sin afectacién piramidal
- Con afectacién piramidal
* Crénica
= ;Cardiovascular D409H/D409H?

Tabla Ill. ENFERMEDAD DE GAUCHER.
MANIFESTACIONES CLiNICAS (GIRALDO, 2000).

> 14 afios (72) <14 aiios (42)
Tipo | 100% B6,4%
Hepatomegalia 60,3% 90,4%
Esplenomegalia B9,7% 90,4%
Afectacion ésea 57.4% 76,6%
Citopenia 67,6% 62,5%
Alteracion SNC 15,0%
indice severidad 7.7+34 139+ 6,2

un “continuo clinico” que abarca desde formas letales
en el recién nacido hasta formas prdcticamente asinto-
maticas en la edad adulta, y se ha propuesto una clasi-
ficacién mds ajustada a la realidad clinica de los pacien-
tes (Tabla II).

LA ENFERMEDAD DE GAUCHER EN LA INFANCIA
En los nifios la enfermedad de Gaucher viene condiciona-
da por las caracteristicas bioldgicas de su organismo pre-
sididas por un crecimiento y desarrollo continuado desde
la época intrauterina hasta el final de la pubertad. Ademds,
los cambios experimentados en la evolucién y el prondsti-
co sustitutivo han transformado la vida de los nifios afec-
tados pero, simultineamente, han originado unas exigen-
cias que hace pocos afios nos eran desconocidas. Como
consecuencia de ello, para planificar una adecuada asis-
tencia a los pacientes pedidtricos es preciso considerar los
siguientes aspectos del problema.

1. La enfermedad de Gaucher afecta a los nifios con una
frecuencia mucho mis elevada de lo que se pensaba hasta
hace poco. Un gran niimero de enfermos inician sus mani-
festaciones clinicas durante la infancia. El 50% de los
pacientes lo hace durante la primera década de la vida, y
otro 17% lo hace durante la segunda, de tal modo que a
medida que ha mejorado el diagndstico de la enfermedad
y éste se realiza de un modo mds precoz y preciso, la
enfermedad de Gaucher se esti convirtiendo en una enfer-
medad infantil (Charrow, 2001).
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Tabla IV. ENFERMEDAD DE GAUCHER.
CAMBIOS EN EL EJE IGF cON EL TRATAMIENTO
ENZIMATICO SUSTITUTIVO (RITE, 2002).

Factores | AntesTES (SDS) | Tras un aiio de TES (SDS)
IGF-1 total -18+08 08+ | 4*

IGF-1 libre -2+ LI+ 2,1%
IGFBP-3 -13+06 -0,2 + |2k

*p: 0,005; F*p: 0,1 1;***p: 0,012

2. Cuando la enfermedad se manifiesta durante la infan-
cia es, a menudo, mds severa y progresa de un modo mds
rdpido que en la edad adulta, tal como se pone en eviden-
cia con la comparacién de los sintomas entre pacientes en
los que la enfermedad ha debutado antes de los 14 aifios, y
aquéllos en los que lo ha hecho después (Girtaldo, 2000)
(Tabla III).

3. Existen formas clinicas de la enfermedad que son
especificas de la infancia. Las formas letales del recién
nacido con Hydrops fetalis, recién nacido “colodion™ e
ictiosis congénita como manifestaciones mds caracteristi-
cas son cada vez mis y mejor conocidas. Las formas con
afectacién neurolégica grave (antiguas formas tipo II)
debutan siempre en los primeros meses de la vida.

4, Cuando la enfermedad debuta en la infancia lo mds
importante en todos los casos es identificar la presencia o
no de sintomatologia neuroldgica. Hay que tener en cuen-
ta que algunos nifios que, en una primera fase no presen-
tan sintomas neuroldgicos, pueden presentalos mds ade-
lante y por ello deben ser reevaluados con regularidad.

5. Durante la edad infantil la enfermedad plantea pro-
blemas propios que exigen un tratamiento y atencién
especiales. Un retraso de talla en ocasiones puede ser la
primera manifestacidn de la enfermedad. Debido a una
alteracién del sistema de factores de crecimiento ligados
a la insulina (IGF’s), el tratamiento enzimatico sustituti-
vo es capaz de restaurar la secrecion de estos factores y
recuperar la talla de los nifos afectados (Rite, 2002)
(Tabla IV). Los nifios con enfermedad de Gaucher pre-
sentan, sistemdticamente, una osteoporosisis mis o
menos acusada, de causa no bien conocida todavia que,
si no es identificada y tratada adecuadamente, empeora
el riesgo y el prondstico de las complicaciones Gseas del
adulto.

6. La supervivencia a largo plazo de los pacientes que
han iniciado el tratamiento durante los primeros afios de
la vida ha dado lugar a la aparicién de situaciones que,
por el momento, nos eran desconocidas y que deben ser
abordadas a la luz de los nuevos conocimientos. A pesar
del TES, parece que algunos pacientes pueden desarro-
llar con el tiempo problemas como fibrosis hepitica,
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TablaV. ENFERMEDAD OSEA EN NINOS CON
ENFERMEDAD DE GAUCHER

Manifestaciones | Registro espariol

(< 14 afios)

Registro internacional
{< 10 aiios)

Dolor 27.27% &61%
Crisis 0seas 34,09% 42%
Alteraciones Rx 45,40% 71%

hipertensiéon pulmonar o sindromes parkinsonianos. El
nimero de individuos con estas complicaciones tardias
parece ciertamente reducido, pero serd preciso definir en
el futuro cudles son los pacientes que pueden estar
expuestos a ellas.

7. Cuanto mds precoz es el tratamiento de los pacien-
tes, mds efectivo resulta, tanto de cara a a la resolucion
de la patologia ya establecida, como de cara a la preven-
cién de las manifestaciones clinicas en edades posterio-
res de la vida. Por ello, el tratamiento enzimdtico susti-
tutivo durante la infancia debe ser, ademds de obligatorio
en todos los casos, interrumpiendo y, en general, mis
enérgico que en edades posteriores de la vida.

Con este plantamiento general, y en armonia con la
actuacion de la mayorfa de los paises con experiencia en el
diagndstico y tratamiento de la enfermedad de Gaucher, se
ha procedido al andlisis de las caracteristicas de la pobla-
cién infantil espaiola afecta de EG con el fin de seleccio-
nar los objetivos prioritarios, y de acuerdo con ellos desa-
rrollar unas recomendaciones de “minimos™ cuyo
cumplimiento asegure en lo posible el adecuado manejo
de los pacientes pedidtricos afectos de la enfermedad.

La incidencia de la enfermedad de Gaucher infantil en
Espaiia (30% de los pacientes) parece ligeramente menor
que en otros paises (40-50%) seguramente como conse-
cuencia de diferencias en la dotacién génica de las diver-
sas poblaciones. La frecuencia de las formas infantiles con
afectacion neuroldgica y sin ella viene a ser la misma entre
poblacién espafiola que entre la poblacién europea o nor-
teamericana. Sin embargo, parece que los nifios espafioles
afectos de Gaucher presentan complicaciones 6seas de la
enfermedad en menor porcentaje que los de otras latitudes.
Aclarar si ello se debe a la dotacién génica de nuestros
pacientes o a diferencias en las condiciones ambientales
en las que se desenvuelven precisard de un estudio mas
detallado de esta situacidn (Tabla V).

Desde esta perspectiva se ha trabajado en la redaccién de
un lexto que recoge las recomendaciones para unificar cri-
terios de cara al diagnéstico de la enfermedad de Gaucher
en la infancia, para el adecuado (ratamiento de los sinto-
mas presentes y para la efectiva prevencion de los que pue-
den presentarse en el adulto.
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RECOMENDACIONES DEL GRUPO DE TRABAJO PARA
LA ENFERMEDAD DE GAUCHER EN LA INFANCIA
(L.Arbaniz, A. BALDELLOU, J. DALMAU, |.L.. FERNANDEZ,

J- FornELL, M. Gracia, M. Roca, P. SaNjuR]o, §. TUSELL)
Las indicaciones que a continuacién se recogen son
recomendaciones de cardcter general, y en todos los
casos el médico responsable del tratamiento debe indivi-
dualizar las medidas diagnésticas, terapéuticas y de
seguimiento en funcién de las necesidades de cada
paciente y de acuerdo con las variaciones que se vayan
produciendo en el conocimiento de la enfermedad.

Los pacientes con enfermedad de Gaucher deben ser
asistidos por un equipo multidisciplinario, capaz de ase-
gurar la mejor atencién médica en cada momento. En
todos los casos en los que el individuo afectado tenga
menos de 18 afios de edad, el pediatra serd el responsa-
ble de coordinar su tratamiento, y éste debe llevarse a
cabo en un centro pedidtrico.

DiaGnOsTICO

1. Debe sospecharse la existencia de una enfermedad de
Gaucher ante la presencia aislada o en combinacién de
los siguientes signos o sintomas:

- Astenia.

- Retraso del crecimiento.

- Palidez, petequias, equimosis, ictericia y sangrado de
mucosas.

- Dolor o distensién abdominal.

- Esplenomegalia.

- Hepatomegalia.

- Alteraciones esqueléticas. Dolor, deformidades dseas,
necrosis asépticas, fracturas espontdneas.

- Alteraciones del sistema nervioso. Apraxia oculomo-
tora, estrabismo, retroflexion cefilica, (rismus, ataxia,
convulsiones, deterioro intelectual.

- Alteraciones cutdneas. Hidrops fetalis, ictiosis con-
génita, recién nacido “colodién™.

2. En un paciente con esas manifestaciones clinicas,
los siguientes hallazgos analiticos apoyan fuertemente el
diagndstico:

- Trombocitopenia, pancitopenia.

- Fosfatasa dcidas totales (o isoenzimas Gseos) eleva-
das.

- Identificacién de células de Gaucher en el aspirado
medular.

3. El diagndstico de certeza de la enfermedad de Gau-
cher requiere la comprobacidn del déficit de actividad de
la B-glucocerebrosidasa en leucocitos o fibroblastos del
paciente.

En todos los casos debe intentarse la identificacion de
la mutacién patdgena responsable de la enfermedad en el
paciente, sus padres y sus hermanos.
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EVALUACION INICIAL DEL PACIENTE
Fecha de nacimiento

Sexo

Edad en el momento del diagnéstico

Antecedentes familiares
- Etnia de procedencia (si procede por la epidemiologia
del enfermo)
- Arbol genealégico
- Edad de los padres y hermanos
- Peso, talla y perimetro craneal de padres y hermanos

Antecedentes personales
- Semanas de gestacién
- Test de Apgar
- Peso, longitud y perimetra craneal de recién nacido
- Sonrisa social
- Control cefilico
- Sedestacion
- Locucidn
- Deambulacién

Enfermedad actual
(Valorar la presencia o no de los siguientes sintomas y la
fecha de inicio)
- Falta de medro
- Palidez, hematomas, sangrado
- Dolor o distensién abdominal
- Dolor o fracturas Gseas
- Infecciones bacterianas de repeticion
- Astenia, polipnea
- Disminucién del rendimiento escolar
- Cualquier sintoma neurolégico

Examen clinico
- Peso, talla, perimetro craneal (percentiles)
- Estadio desarrollo puberal (Tanner)
- Palidez, esquimosis, petequias, ictericia
- Esplenomegalia, hepatomegalia
- Examen de la motilidad ocular
- Signos neurolégicos
- Examen cardiovascular
- Examen respiratorio
- Examen del sistema esquelético

Examenes complementarios
* Hematologia
- Hemograma, reticulocitos
- Pruebas de coagulacién (TTP, TP, fibrinégeno)
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- Factores de coagulacién si las “pruebas” estdn
alteradas
- Sideremia, ferretina, transferrina, capacidad de
saturacién de transferrina
* Bioquimica
- Perfil lipidico (colesterol, triglicéridos, LDL, HDL,
Apo A y Apo B)
- Pruebas de funcién hepdtica
- Fosfatasa dcida
* Estudios enzimdticos
- Actividad de B-glucocerebrosidasa en leucocitos o
fibroblastos
» Examen ADN
- Genotipo
» Diagndstico por imagen
a) Examen dseo
- Examen de la mineralizacion dsea
Radiografias simples
< § afios de edad: térax AP, pelvis AP, lateral de
columna, carpo
> 8 afios de edad: anadir radiografia de fémur y
de himero
Densitometria dsea
- Examen de médula 6sea
Resonancia magnética (> 7 afios)
Sagital de columna: SE T1 y T2 (ECO de gra-
diente o stir)
Coronal de pelvis SET1 y T2 (ECO de gradiente
0 Stir)
b) Examen visceral
- ECO Dopler abdominal (higado, bazo, sistema por-
tal, renal)

» Otros exdmenes complementarios (en funcion de la
situacion del paciente)

- Ecogratia

- Funcioén pulmonar

- Gammagrafia 6sea

- Examen de motilidad ocular

- Potenciales evocados auditivos
en tipos 11 y ITT

- EEG en tipos IT y III

- Valoracion desarrollo intelectual en tipos II y II1
Brunet Lezine antes de los tres afios
MecCarthy entre 3 y 7 aios
Wechsler a partir de los 7 afios

- RM cerebral en los tipos 1T y III

Evaluacion de la calidad de vida

Debe utilizarse un formulario debidamente validado
para la infancia
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TablaVI. NORMAS GENERALES DE SEGUIMIENTO

Pacientes Gaucher en TES

Pardmetros Basal Alos 3 Alos é Alos 9 Cada 12 A los 3 meses
a valorar meses meses meses meses de un cambio
de dosis

Clinica

Peso, talla

y PC

Tamafio higado
Tamaiio bazo

DQ/IQ (Ill)

X X

x

x
XXX X
X X

XXX X

X (<62)

Analitica
Hemograma
Fosfatasas
dcidas
Quitotriosidasa
Anticuerpos
Cerezime

KX XX
X X
XX XX
X X

Imagen
Rx simple X Cada 4
< 8 afios: meses
Columna lat.
Toérax

Pelvis

Carpo

< 8 afos:;
Anadir
Hlmero
Femur

RM X Cada 24
> 7 afios: meses
Sagital
columna
Coronal
pelvis

En iy Ill:
Cerebral

Otros tests
ECO Doppler X X X X

Funcion X X X
pulmonar (> 6 a.)

PEA (lil) . X X X

Movimientos X X X
oculares (Ill)

Calidad de vida X X

i8
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TRATAMIENTO

* Tratamiento enzimatico sustitutivo

- Tipo I. Formas no neuronopaticas,

Tedos los nifios afectos de gaucher tipo I, son tributarios
de tratamiento enzimdtico sustitutivo (TES). La dosis a
utilizar inicialmente serd de 60 UI por kilo cada 2 semanas
y cabe la posibilidad de aumentarla si no se obtiene una
buena respuesta clinica o analitica a los seis meses de tra-
tamiento.

A partir de los 12-18 meses de inicio del tratamiento se
podra valorar la posibilidad de disminuir la dosis si la res-
puesta clinica, hematolégica y de niveles de quitotriosida-
sa lo permiten.

La dosis minima de mantenimiento aconsejable es de
30 U por kilo cada 2 semanas, pero no se contempla
por el momento interrumpir el tratamiento durante la
infancia.

- Tipo 1. Formas neuronopiticas agudas.

El TES no parece efectivo para el control de las mani-
festaciones neuroldgicas de estos pacientes. En las for-
mas sin afectacién piramidal puede probarse el trata-
miento a dosis de 120 U por kilo cada 15 dias y evaluar
a los 6 meses la respuesta. En los formas con afectacidn
piramidal no parce obtenerse ninglin beneficio, pero
puede estar indicado el uso de dosis bajas (15 U por kilo
cada 2 semanas) para disminuir la visceromegalia.

- Tipo HI. Formas neuronopidticas cronicas.

La tendencia actual es utilizar TES en los nifios afectos
de una forma neuronopidtica crénica, en los hermanos de
pacientes con una forma neuronopitica crénica en los
que se ha identificado una enfermedad de Gaucher y en
nifios portadores del genotipo L444P/L444P,
D409H/D409H o L444P/D409H, incluso antes de la pre-
sentacion de los sintomas.

En estos casos se debe iniciar lo antes posible el trata-
miento a 120 U por kilo cada 15 dias y ajustar las dosis
sucesivas en funcion de la respuesta clinica. No se posee,
por el momento, suficiente experiencia acerca del tiem-
po necesario de tratamiento, de los posibles cambios de
dosis y de la respuesta que se obtiene a largo plazo.

Cualquier otro paciente con riesgo de desarrollar una
enfermedad tipo III, pero sin evidencia de afectacién
neuroldgica debe iniciar tratamiento con 60 U por kilo
cada 15 dias y ser vigilado estrechamente con el fin de
aumentar la dosis si aparecen sintomas neuroldgicos.

« Trasplante de médula ésea

Debe contemplarse la posibilidad de llevarlo a cabo en
formas crénicas neuronopdticas de la enfermedad.

SEGUIMIENTO
El seguimiento debe ser cuidadosamente individuali-
zado en todos los casos, pero la existencia de unas
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normas generales que puedan ser aplicadas universal-
mente, ayudan al correcto control de los nifios enfer-
mos (Tabla VI).
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a conocida y popular World Wide Web (www) es
una fuente pricticamente inagotable de recursos
A para cualquier campo de actividad. Es una herra-
mienta de trabajo francamente titil en el campo de las
ciencias de la salud y, como no, contiene mucha informa-
cién sobre la enfermedad de Gaucher. Por otra parte, se
trata de una fuente de informacién muy accesible, que no
requiere un entrenamiento o aprendizaje especial y, ade-
mads, barata. Familiarizarnos con Internet es, por tanto,
interesante para todos nosotros, interesados en la enfer-
medad de Gaucher.

HisTORIA DE INTERNET

Internet nace a fines de la década de los 60, concebido
como un proyecto militar de comunicaciones. Lo que en
aquel momento se denomina con el acrénimo Defense
Advance Research Project Agency NET, o proyecto
ARPANET, es hoy la red global o Internet. Lo que se pre-
tendia era crear una herramienta de comunicacion estable,
dgil, descentralizada y poco vulnerable para proteger la

La enfermedad de Gaucher
en Internet

Dr. Juan Ignacio Pérez Calvo
Hospital Clinico Universitario. Zaragoza.

red de comunicaciones militares viable en situaciones de
catdstrofe nuclear.

La Figura I muestra el estado de Internet entre 1969 y
1981, la implementacidn, desarrollo y extension de la red
ha sido vertiginosa.

COMO FUNCIONA

Bdsicamente y de un modo muy esquematico la red global
permite que dos personas distantes se comuniquen por
medio de sendas inferfaces que son ordenadores.

La informacién que alguien desee comunicar se coloca
en forma de “pdgina web”, en lo que se denominan “ser-
vidor”, es decir ordenadores que la alojan. Cada pégina
tiene una direccién o “URL”, en términos mds técnicos,
generalmente iniciada con la consabida “www”, que
conoceremos previamente para acceder a ella, o buscare-
mos a través de los denominados “portales™ que poseen
potentes “robots de bisqueda” (al final se proporcionan
algunas direcciones Utiles). Una vez tecleada en la barra
de 6rdenes del “navegador” contactaremos con la pdgina

-
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Figura 1
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requerida y desacargaremos la informacidn que viaja
entonces troceada en pequeiios fragmentos a través de
Internet utilizando los canales que aleatoriamente encuen-
tra menos ocupados, hasta que el ordenador receptor
reconstruye la informacion solicitada.

Las vias de distribucion son el cable telefénico de super-
ficie, las redes submarinas, la fibra dptica, o los satélites
artificiales.

El resultado es francamente espectacular. Un usuario
cualquiera, por ejemplo un médico de un hospital de
Upsala en Suecia, puede necesitar consultar informacién
bibliogrifica sobre un determinado proceso. Desde la
mesa de su despacho hace una consulta via Internet a la
biblioteca del NIH (Instituto Nacional de la Salud en
EE UU) que contiene mas de 10 millones de referencias
bibliogrificas y, en unos dos o tres minutos tendrd en su
ordenador la informacidn requerida y al coste de una lla-
mada local de teléfono.

Aunque elaborar y “colgar” en la red una pédgina web es
relativamente sencillo, el mantenimiento de esta red global
es l6gicamente complejo y ha de estar en manos expertas,
ya que ademds involucra a millones de ordenadores.

Lo que necesitamos para “viajar” por Internet, en resu-
men es, un ordenador con “modem” de conexidn teleféni-
ca, el “software” o programa para navegar (muchos orde-
nadores lo incorporan), una serie de direcciones de
buscadores y un poco de paciencia cuando la red se satura.

Un consejo util (imprescindible, diria) si vas a navegar
por Internet, ten un buen antivirus y actualizalo frecuen-
temente.

22

ENFERMEDAD DE GAUCHER EN INTERNET

Existen en Internet varias pdginas que dedican informa-
cion interesante sobre la enfermedad de Gaucher, bien de
forma monografica, bien compartida con otros trastornos.
Algunas de ellas tienen un cardcter muy técnico o profe-
sional, algunas estdn escritas sélo en inglés, pero todas
son interesantes.

En Espafia la tinica pdgina dedicada monogrificamente
a la enfermedad es la de la Fundacién Espafiola para el
Estudio y Terapéutica de la Enfermedad de Gaucher, cuya
direccion es: http://wzar.unizar.es/gaucher/. Pertenece al
“dominio” unizar, ya que estd elaborada por D. Agustin G.
Urdangarin, director del servicio de Documentacidn de la
Universidad de Zaragoza, y quien escribe estas lineas y se
aloja en el servidor de la Universidad. Recibe entre 2.500
y 3.000 visitas anuales. Ofrece informacidn sobre la enfer-
medad, enlaces con los miembros de la FEETEG, un
buzén de contacto, un capitulo divulgativo con imdgenes
sencillas explicativas y enlaces con sitios web relaciona-
dos. Os invitamos y animamos a visitarla y hacer vuestros
comentarios criticos ya que con ello mejorard el servicio
que podemos dar.

En la Figura 2 se muestra la pdgina de entrada. A tra-
vés del “buzén” que podemos activar en el mend lateral
podemos encontrar una via de consulta muy ripida para
cualquier duda que podamos tener. El buzén se lee cada
mafiana, salvo festivos, y se contesta lo mds rdpidamen-
te que se puede, usualmente en el acto. Es un sistema de
consulta muy usado por personas interesadas desde
Sudameérica.

Si considerdis interesante la iniciativa, podemos ayuda-
ros con el disefio y, temporal o definitivamente, ofrecer
alojamiento a una sede web de vuestra asociacién.

APENDICE

Buscadores web mas usados:
www.yahoo.com
www.yahoo.es (espafiol)
www.google.com
www.altavista.com
WWWw.dj.com

Saber mas sobre Internet:

Hobbes' Internet Timeline :
http://info.isoc.org/guest/zakon/Internet/History/HIT.html
Waorld Wide Web

http:/fwww.w3history.org/

Sedes web con informacién relevante acerca de la
enfermedad de Gaucher:
http://wzar.unizar.es/gaucher/.
http://www.genzyme.com




Conferencia

Aspectos psicologicos en afectados
por la enfermedad de Gaucher

Grupo Albor-Cohs

VIVIR CON UNA ENFERMEDAD CRONICA:
CREENCIAS Y REALIDADES

Los avances de la medicina, la farmacologia y la tecno-
logia sanitaria han favorecido, en las sociedades desa-
rrolladas, el aumento de la esperanza de vida y, por
tanto, del nimero de personas con enfermedades de
larga duracién y enfermedades crénicas, acompafiadas
de intervenciones médicas con componentes o efectos
indeseables.

Per otro lado, la Organizacién Mundial de la Salud
incluye tres pardmetros en la definicién de salud: bie-
nestar fisico, emocional y social, lo que tiene como con-
secuencia que los profesionales sanitarios se interesen
en el tratamiento de los problemas emocionales de las
personas con enfermedades orgdnicas

Los problemas relacionados con la salud ya no se con-
sideran exclusivamente médicos, sino que se les afade
una perspectiva psicoldgica.

La enfermedad no sélo afecta a los érganos o tejidos
que funcionan de modo incorrecto sino también al com-
portamiento de las personas que lo padecen. Por otro
lado, este comportamiento influye en el desarrollo de la
enfermedad y en la calidad de vida de las personas afec-
tadas, incluyendo entre ellas a las que tienen la enfer-
medad y a las que conviven o mantienen relaciones con
ellas,

Por esto, para tratar completamente a las personas con
enfermedad de Gaucher debemos considerar todos los
componentes:

* La enfermedad.

* El enfermo.

* Otras personas afectadas.

Si admitimos lo mencionado anteriormente podemos
considerar que existen numerosas creencias perjudicia-
les respecto a la “enfermedad y su tratamiento”, algunas
de las cuales detallamos en los cuadros con una pro-
puesta de valoracién alternativa.

Las creencias y las alternativas se prolongan indefini-
damente pero, por fortuna, hay una estrategia que nos
ayudard a generar alternativas ante cualquier valoracién
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CREENCIA 1. Para ser feliz es necesario, en este orden:

salud, dinero y amor.

ALTERNATIVA 1. No se puede “ser feliz". Se puede
estar feliz, por lo que “la felicidad” estd compuesta de

“momentos de alegria”, no de salud, dinero o amor.

CREENCIA 2. No se puede “estar feliz” si tienes una

enfermedad crédnica sintomatica.

ALTERNATIVA 2. Se puede estar feliz realizando activi-

dades agradables o con “pensamientos alegres”.

CREENCIA 3. La felicidad no depende de las personas

sino de lo que les sucede.

ALTERNATIVA 3. No son los sucesos los que nos pro-
ducen felicidad sino lo que pensamos y hacemos en inte-

raccién con los sucesos.

CREENCIA 4. Para “estar feliz" no hay que hacer nin-

gun esfuerzo.

ALTERNATIVA 4. Para “estar feliz” hay que hacer esfuer-
zos que pueden ser mayores o menores dependiendo de las

caracteristicas de cada persona y del entorno en que vive,

CREENCIA 5. Una persona con enfermedad de

Gaucher es inferior a una persona sana.

ALTERNATIVA 5. Las personas no somos inferiores o
superiores unas a otras, somos iguales porque somos per-

sonas y diferentes en lo que tenemos, hacemos, pensamos...
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CREENCIA 6. Si se hereda la enfermedad de Gaucher

es por haber tenido “mala suerte”.

ALTERNATIVA 6. Nunca se puede saber si lo que ha

sucedido es “mala suerte” o “buena suerte”.

CREENCIA 7. Mi enfermedad justifica mi "mal humor”,

ALTERNATIVA 7. Mi estado de dnimo depende de mi,
no de mi enfermedad, aunque algunas veces no sé conse-

guir estar de "buen humor™.

CREENCIA 8. Soy un enfermo.

ALTERNATIVA 8. Algunas células de mi organismo fun-
cionan de modo incorrecto.

relacionada con la enfermedad o con otros sucesos de la
vida con los que nos sentimos mal; la resumimos a con-
tinuacion:

» Cada persona tiene unas habilidades, un caricter y
unas condiciones fisicas diferentes, lo cual explica que
ante la misma situacién nuestras actuaciones y nuestros
sentimientos sean distintos.

» No obstante, todas las personas, que tienen capacidad
para tomar decisiones, tienen el poder de regular sus sen-
timientos y por lo tanto su bienestar. Esto no significa que
podemos estar bien siempre pero si podemos estar bien la
mayor parte del tiempo. Depende de nosotros.

TOLERAR LA INCERTIDUMBRE
Las dudas respecto al futuro podrian estar presentes en
todas las personas ya que nadie tiene asegurado su futu-
ro fisico, econdmico, laboral, de relaciones sociales...
ningin ser humano puede predecir lo que le sucederd
cada dia, ni asegurar que se despertard cada mafiana.
Sin embargo, las personas que tienen mds riesgos de
sufrir alguna pérdida o algiin dafio son quienes perciben
la incertidumbre con mds frecuencia, una combinacién
de pensamientos de duda acompaifiados de una emocion
de ansiedad mas o menos intensa. Precisamente la ansie-
dad y el temor (expectativas de posible dafio) son los que
nos molestan, los que perjudican nuestro bienestar,
pudiendo llegar a consecuencias muy desagradables,
tales como abandonar actividades, sentimientos de tris-
teza, percepcion de minusvalia, aislamiento social, pér-
dida de la capacidad de disfrutar de actividades...
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Afortunadamente, hay personas que ante la duda res-
pecto al futuro no desarrollan los sentimientos de los
que hablamos y aprender a “vivir cada dia”, lo que indi-
ca que esto es posible.

Una explicacién a la falta de habilidades para tolerar
la incertidumbre es la ausencia de modelos. Con fre-
cuencia, hemos visto a nuestros padres, e incluso a nues-
tros maestros, nerviosos y realizando comentarios indi-
cadores de malestar en situaciones de incertidumbre
poco relevantes porque, suceda lo que suceda, no impli-
ca un daiio o pérdida grave (esperando un autobis, en
una caravana, en la cola de una panaderia sin saber si lle-
gard el pan para ellos...) o mds relevantes, cuando algu-
na alternativa implica una pérdida o un dafio graves (los
resultados de una exploracion médica, la respuesta a una
demanda de trabajo, una relacién de pareja, una resolu-
cion judicial...). Si esto es lo que vemos, dificilmente
podemos aprender otras formas de valorar estas situa-
ciones de incertidumbre.

Describiremos, brevemente, algunos pasos para tolerar
la incertidumbre que pueden resultar de utilidad sélo
cuando se ponen en prictica en cada uno de los momen-
tos en que una persona se siente mal al plantearse dudas
respecto a su futuro.

* Describir concretamente la situacién o situaciones
generadoras de incertidumbre.

= Anticipar las posibles alternativas.

= Anticipar varios modos de actuacion en cada alterna-
tiva posible.

* Anticipar las consecuencias de cada modo de actua-
cion.

« Tomar una decisién provisional para cada alternativa.

» Cada vez que aparezcan pensamientos de duda recor-
dar la decisidn tomada.

* Buscar fuentes de satisfaccidn en cada actividad coti-
diana.

* Recordar cada dia momentos felices que has vivido,
situaciones agradables, relaciones satisfactorias, etc.

LAS RELACIONES FAMILIARES Y SOCIALES
Cualquier cambio que experimente una persona en sus
condiciones fisicas, laborales, en el estado de dnimo,
etc., suele tener repercusiones en su grupo familiar. De
una manera especial, en el caso de las personas que
viven juntas, todas las experiencias compartidas afectan
al grupo familiar y no sdlo a quien la experimenta de
forma directa.

Probablemente, todos hemos vivido el inicio de la
actividad laboral de un hijo, el paso de la escuela al
Instituto, la incorporacién a un trabajo nuevo, una enfer-
medad, etc., en todos estos casos la familia entera se ve
afectada, mds o menos, en tanto en cuanto esa persona
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habla de otras cosas, modifica su horario, estd mis
alegre o mids triste, realiza otro tipo de activida-
des... cada miembro de la familia ha de adaptarse
a la nueva situacién, resultando esto mds fécil
cuando esa situacion es deseable ya que, en gene-
ral, todos se sienten felices ante el suceso.

En el caso de la enfermedad de Gaucher no cabe
duda que afecta a padres, hijos, parejas y, en gene-
ral, a todas las personas que conviven con el enfer-
mo. El estado fisico o emocional, las quejas del
enfermo, las complicaciones, la atencidn sanita-
ria... influirdn también en la reaccion del resto de
la familia ante la enfermedad.

Los familiares se sienten satisfechos cuando su
ser querido, con una enfermedad crénica:

- Se siente bien, a pesar de los sintomas.

- Sigue participando en actividades familiares agrada-
bles de ocio y tiempo libre.

- No abandona todas sus responsabilidades, sino que
continda con aquéllas que puede mantener.

- **Se cuida” correctamente: tomando la medicacion y
siguiendo las indicaciones médicas.

Algunas personas con enfermedad de Gaucher piensan
que tienen un papel menos importante en la familia y
que, en lugar ser una ayuda para ellos, se convierten en
una carga ¢ incluso se sienten culpables por ello.

Paraddjicamente, cuando hablamos con diferentes
miembros de la familia lo que mds les preocupa son los
cambios en el estado de dnimo y comportamiento con
ellos. Las quejas mds frecuentes de los familiares que
buscan ayuda psicoldgica para mejorar sus relaciones
son que desde la aparicién de la enfermedad o cuando
los sintomas son mds manifiestos la persona afectada
deja de participar en actividades agradables que real-
mente si puede realizar, y su comportamiento ya no es
alegre y responsable, sino triste, dependiente y, en
muchas ocasiones, agresivo.

Con frecuencia, al iniciarse la enfermedad, la familia
mantiene este tipo de comportamientos al intentar cum-
plir todos los deseos del paciente para “ayudarle a afron-
tar su enfermedad”. Sin embargo, a medida que pasa el
tiempo, las exigencias suelen aumentar al comprobar
que puede obtener muchas cosas que desea utilizando
para ello la enfermedad: “no salgo porque estoy cansa-
do”, “no estudio porque me duelen las articulaciones”,
“;cémo puedes discutir conmigo con lo enfermo que
estoy?”. Hay ocasiones en que, ciertamente, las condi-
ciones fisicas justifican éstas y otras cuestiones. Sin
embargo, se puede comprobar que cuando se le presen-
ta una actividad deseada. que le gusta mucho, intenta
realizarla superando los impedimentos de los sintomas,
excepto en casos de depresidn. Si, por el contrario, no le
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Un momento de la exposicion

resulta agradable, utiliza la enfermedad para evitarla y a
menudo lo consigue ya que la familia “comprende” y
“cede”, haciendo lo que el enfermo desea.

A medida que pasa el tiempo, la familia empieza a per-
cibir la utilizacién de la enfermedad y, en ocasiones, la
“tirania” de la persona con Gaucher. Entonces, al dejar de
concederle todo lo que desea, €sta suele reaccionar con
agresividad intentando conseguirlo con mayor insistencia.

Para evitar que una persona con una enfermedad créni-
ca se convierta en alguien dependiente y centrado en su
enfermedad, desde un primer momento, la familia puede
prestarle ayuda, pero favoreciendo el mantenimiento de
su autonomia personal y de todas las responsabilidades a
las que pueda hacer frente. Es fundamental que no se
acceda a todas sus peticiones por el hecho de estar enfer-
mo, sino sélo a aquéllas que se consideran necesarias para
su cuidado adecuado.

Las relaciones de pareja también se pueden ver afecta-
das. La persona con la enfermedad de Gaucher suele sen-
tirse incapaz de proporcionar ayuda y soporte a su pareja,
considerdndose, por el contrario, una carga ¢ un obsticulo
para los intereses sociales, laborales o personales del otro.
A menudo, esto no se corresponde con lo que la pareja per-
cibe, ya que, aunque necesariamente haya cambios inde-
seables y limitaciones fisicas, quedan otras muchas formas
de contribuir a la satisfaccién y al bienestar de la pareja.

En el caso de las amas de casa, éstas a menudo experi-
mentan una gran frustracién cuando no pueden realizar
las mismas tareas de antes, por disponer de menos tiem-
po o encontrarse en peores condiciones fisicas. Esto
puede implicar que los hijos o el marido tengan que asu-
mir tareas que antes eran realizadas por la mujer. En un
primer momento, tal situacién puede favorecer la apari-
cidn de tensiones y enfrentamientos, hasta que se llega a
adoptar un nuevo sistema de distribucién de las tareas
domésticas y se consigue una situacién de estabilidad.



Asgectos ﬁsicoﬂéﬁicos en...

Por otro lado, estin las personas que realizaban un tra-
bajo fuera del hogar antes de la enfermedad y que, a raiz
de ésta, lo abandonan. Los ingresos econdémicos pueden
disminuir y, si se mantienen por la existencia de una pen-
sion, el problema suele estar relacionado con la ruptura de
las relaciones sociales que el trabajo llevaba consigo y
cémo ocupar y organizar el tiempo que ahora tienen libre.

Es evidente que, a pesar de la enfermedad y de todas las
limitaciones que puede implicar, las relaciones de la pare-
ja no tienen por qué deteriorarse si hay un buen entendi-
miento entre ambos miembros. Una buena disposicién de
dnimo ayudard a ambos a conseguir el miximo bienestar,
a pesar de la enfermedad. Para ello, puede se itil mante-
ner fresco en la memoria el principio apuntado por
muchos fildsofos:

“No es fuera, sino dentro de nosotros donde hace buen
o mal tiempo”.

Es decir, no es lo que nos sucede, sino c6mo pensamos
y actuamos lo que nos pone de buen o mal humor.

Los hijos a menudo son una fuente de preocupaciones
para la persona enferma que empieza a dudar de su capa-
cidad de seguir desarrollando su papel de padre o madre,
y de proporcionar una vida familiar adecuada a los hijos.
Esto es especialmente significativo cuando son pequefios
o no tienen suficiente autonomia personal, y cuando hay
riesgo de que desarrollen la enfermedad de Gaucher, En
este caso, no hay que olvidar que la forma de ver la enfer-
medad por parte de los nifios va a estar muy influida por
lo que los padres les transmitan. La mejor forma de hacer
frente a esta situacidn es no fomentar en ellos la duda sino
explicarles lo que sucede de forma adecuada a su edad, y
ofrecerles soluciones a los problemas que planteen, en un
intento general de transmitirles seguridad y confianza.
Cuando los adultos son unos buenos modelos a la hora de
afrontar la situacion, mantienen un estado de dnimo ale-
gre y continian atendiendo adecuadamente a sus hijos, se
reduce la probabilidad de que aparezcan alteraciones o
trastornos en su desarrollo. Los nifios no sufren ningtin
“trauma” porque uno de sus progenitores (o ambos) tenga
la enfermedad de Gaucher.

EL HIJO ENFERMO

El caso contrario es el que se presenta cuando el nifio,
joven o adolescente es el que tiene la enfermedad de
Gaucher. En muchas ocasiones, los padres tienden a pro-
teger a su hijo por el hecho de que esti enfermo. Esta acti-
tud a menudo desemboca en una sobreproteccién que no
favorece en nada su proceso de crecimiento y desarrollo
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personal, teniendo como resultado mds frecuente unos
j6venes o adultos inseguros, carentes de iniciativa y poco
hébiles para resolver sus propios problemas personales y
enfrentarse a su vida con autonomia. Por otro lado, los
hijos intentan aprovechar la enfermedad para excusarse
de aquello que les resulta desagradable en un momento
dado: “no hago las tareas escolares porque estoy canse-
do”, “ademds de que estoy enfermo tit me recriminas por
no haberme acordado de ir a recoger el carnet”, “hoy no
me pidas que haga nada, estoy muy mal”, “;como voy a
buscar trabajo en mis condiciones?”, estas cuestiones se
les plantean frecuentemente a unos padres que, cuando
ven a su hijo como una persona “minusvilida”, a menudo
ceden a sus “chantajes emocionales” y, en lugar de man-
tener su buen criterio, le dan la razén, ya que piensan que
su enfermedad en un impedimento para desarrollar una
actividad “normal”.

Realmente, la enfermedad implica unas limitaciones
para cualquier nifio o joven, pero a menudo son menos
de las que, en ocasiones, ellos intentan mantener.

Un tratamiento adecuado es aquél que le proporciona
toda la ayuda necesaria para afrontar su situacién, pero
no “dindoselo todo hecho”, sino facilitindeole aquello
que por la edad o por sus condicicnes fisicas no pueda
conseguir por si mismo y animdndolo a que desarrolle
habilidades de autonomia para fomentar su independen-
cia en el mayor grado posible.

COMUNICACION CON LOS

PROFESIONALES SANITARIOS

La comunicacion eficaz con los profesionales sanitarios
serd fundamental para responder a dudas y para seguir las
indicaciones o tomar decisiones respecto al tratamiento o
los cuidados personales.

A continuacidn enumeramos algunas pautas para favo-
recer la comunicacion eficaz:

1. Anotar las cuestiones que se deseen plantear en cada
cita.

2. Solicitar por escrito la informacién relevante.

3. Expresar de manera clara y directa todas las dudas.

4. Anticipar al profesional sanitario lo que se espera
hacer respecto a sus indicaciones.

5. Admitir las respuestas imprecisas cuando el profesio-
nal expresa la imposibilidad de anticipar con precisién
situaciones futuras.

6. Evitar valorar al profesional sanitario como “persona”
cuando su estilo de comportamiento social no nos resulte
agradable.



Taller

Variables que intervienen en la calidad
de vida de niilos y adolescentes

a mayoria de los padres compartimos un objetivo
comuin, deseamos que nuestros hijos alcancen una

calidad de vida que favorezca el maximo bienes-
tar. Ahora bien, ;qué favorece o dificulta el bienestar de
un nifio o un adolescente? Habitualmente, se suele enten-
der por calidad de vida el hecho de “poder tener o hacer
todo aquello que una persona desea” o “poder tener o
hacer las mismas cosas que los demas”. Por eso, cuando
los padres observan que su hijo, bien por sus caracteristi-
cas fisicas, recursos y habilidades personales o bien por
las circunstancias del entorno, no puede cumplir estos
deseos o, al menos, no como a €l le gustaria se pueden
angustiar y valorar con preocupacién el futuro de su hijo.

Por eso, es importante que definamos de modo opera-
tivo “calidad de vida” pudiendo considerarlo como el
tiempo que un nifio adolescente esta tranquilo y ale-
gre, es decir, la suma de momentos en los que percibe
sonrisas, alabanzas, aprobaciones, apoyos e indicadores
de aprecio. Por tanto, los padres, en la relacién diaria
con los hijos, con lo que hacen o dicen ante los compor-
tamientos de los hijos, son una de las variables intervi-
nientes para favorecer la calidad de vida y el bienestar de
los nifios y adolescentes.

A continuacién se describen y analizan cuatro formas
diferentes de educar y sus consecuencias en el desarro-
llo de nifios y adolescentes:

|. Educacion
asertiva

2. Educacion
sobreprotectora

El educador...

1. ATIENDE al comportamiento NORMAL,
realizando comentarios positivos al respecto
. DESTACA la conducta EXCEPCIONAL
. IGNORA pequefias desviaciones o errores,
sin hacer o decir nada
4. CORRIGE y CASTIGA comportamientos que
le pueden perjudicar

2
3

Consecuencias

¢ Alta autoestima, se siente valorado y apreciado
» Notable autonomia personal
e Gran iniciativa para nuevas tareas
e Menos dependiente del medio social,
de lo que puedan pensar o hacer los demads
e Buena confianza en sus posibilidades
» Toma decisiones serenas y personales
» Progresa en competencia bajo su propia iniciativa
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El educador...

No permite al nifio ensayar respuestas de manera
auténoma realizando por €l actividades que puede
hacer por si mismo o evitindole situaciones:

- Para que no se equivoque

- Para evitarle un posible perjuicio

- Porque no sabe hacerlo

- Porque ya tendra tiempo de hacerlo solo

- Porque “es débil”

- Para que no se sienta diferente a los demds

Consecuencias

¢ Ausencia de iniciativa personal
e Despreocupacion por las cosas
e Muy dependiente del medio

e Inseguridad personal

¢ Baja autoestima



Variables ﬁue intervienen en...

3. Educacion
punitiva

4. Educacion
inhibicionista

El educador...
1. IGNORA el comportamiento NORMAL
2. Solamente ELOGIA lo EXCEPCIONAL

3. MANIFESTA ENFADO Y DESAPROBACION
a 1a mds minima DESVIACION

Consecuencias

» Se desinteresa por la conducta adecuada

e Se culpabiliza y se “menos-precia’cuando se
equivoca

¢ La conducta ADECUADA no se convierte en
HABITUAL

e Toma decisiones principalmente para EVITAR
ser castigado

e Normalmente se siente angustiado por TEMOR
AL CASTIGO

e No se siente VALORADO NI APRECIADO

El educador...

Ignora los ensayos de respuesta del nifio:
- Ya aprenderd cuando llegue el momento
- Todavia estd “inmaduro”
- Cada uno tiene que aprender por si mismo

- La vida es la mejor escuela

Consecuencias

» Aprendizajes al azar

e Retrasos en el Aprendizaje

¢ Adquisicién de hdbitos inadecuados

e Biisqueda de apoyo en otras personas

e Aprendizajes insuficientes o incorrectos

¢ Gran ansiedad por inseguridad personal

En resumen:

Buena calidad
de vida

BIENESTAR

Mala calidad
de vida

MALESTAR

S1 SE PERCIBE ACEPTADO:
Me aprecian; soy bueno

Buen autoconcepto

Alta autoestima

S| RECIBE ELOGIOS POR
SUS REALIZACIONES:
Valoran lo que hago: soy capaz
Buen autoconcepto

Aumenta sus habilidades

SI NO SE PERCIBE ACEPTADO:
No me aprecian: no soy bueno

Mal autoconcepto

Baja autoestima

S| NO SE RECIBE ELOGIOS POR
SUS REALIZACIONES:

Valoran lo que hago: soy capaz

Buen autoconcepto

Aumenta sus habilidades

28



Asamblea

Asamblea Anual de la Asociacion Espaiiola de
Enfermos y Familiares de la Enfermedad de Gaucher

a celebracién de esta III Reunién Nacional de
la AEEFEG nos ha brindado de nuevo la opor-
3 tunidad de reunirnos y compartir experiencias,
ademdb de divertirnos y pasar un tiempo muy agradable.

La Asamblea, que se celebrd el domingo en sesion
matinal fue presentada por Ia presidenta, D* M* Carmen
Martell, quien procedié a informar del orden del dia y
de los temas a tratar.

Primero se dio lectura al acta anterior y se realizé un
repaso a la situacién econdmica. Después se hizo

futuras relaciones con los medios de comunicacién
(para lo que se designa a un responsable), la renova-
cidn de los estatutos de la Asociacién con la aproba-
cién de modificaciones, la aceptacién de los delegados
regionales (se aceptan a los 13 reunidos en Madrid) y
la designacion como vicepresidente de la Asociacion a
D. Serafin Martin.

Por tltimo, la presidenta de la Asociacidn fue la encar-
gada de clausurar la Reunidn.

un recorrido a las actividades realizadas en los
dltimos afios.

Durante el afio 2000 se celebrd la II Reunidn
de Enfermedades Raras, que tuvo lugar en
Sevilla. Ademads, se cred la Alianza Europea de
Asociaciones de Gaucher y se presentaron el
poster y el logotipo de la Asociacion.

En el 2001 la AEEFEG se incorpord a la
Federacionn Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER). Tuvo lugar un encuentro en el
Ministerio de Sanidad con D. Félix Olalla,
Agencia Espafiola del Medicamento, y también
hubo reuniones con del Director del Instituto de
Salud Carlos III y la Industria Farmacéutica. Se
hablé de la posible integracién en EURORDIS
(la Organizacién Europea para las Enfermedades
Raras) y se celebrd una reunién en Madrid con
los delegados regionales.

En cuanto a la eleccidn de la sede para la
siguiente Reunion se eligié la ciudad de Toledo,
ya que ofrece uno de los marcos histdricos y cul-
turales mds espléndidos de Espafia, aparte de
contar con una gran belleza.

La Reunién, que tendré lugar los dias 25, 26 y
27 de octubre de 2003 en Toledo, tendrd como
tema central los Servicios Sociales, donde se tra-
tardn los aspectos sociales en relacién con la
enfermedad de Gaucher.

Otros temas tratados este afic durante la
Asamblea han sido el establecimiento de una
nueva cuota anual y la metodologia de pago, el
alquiler de un local como sede de la Asociacion,
los horarios de atencién para los asociados, las
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Junta Directiva v delegados regionales



Actividades Sociales

Una forma de compartir experiencias

as actividades sociales ocupan un lugar
L muy importante dentro del programa de

actos de nuestra Reunidn, porgue a través
de ellas, los miembros de este colectivo pueden
conocerse personalmente, comparten experien-
cias e inquietudes, aportan ideas y dan mayor
cohesién al grupo.

La Reunidn se ha preparado de tal modo que
cuenta con una parte divulgativa en la que puede
participar todo el mundo y una parte dedicada a
los mds jévenes, con actividades especialmente
pensadas para ellos ya que los nifios son una
parte esencial en nuestras Reuniones y deseamos
que pasen unos dias inolvidables.

La Reunidén cuenta
con una parte
divulgativa en
la que puede

participar
todo el mundo

Otra de las actividades con Ia que contamos
todos los afios es la visita de la ciudad, reco-
rriendo los lugares mads caracteristicos y que
puedan resultar de mayor interés para todos.

Las cenas y comidas sirven de verdadero
punto de encuentro y facilitan la relacién de los
asociados, por lo que procuramos hacerlas lo
mds amenas posible.

Confiamos en que este afio vuelva a repetirse
el éxito de ediciones pasadas y disfrutemos “al
médximo” de todos los momentos de diversion
que ofrece nuestra Reunion.
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