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José Antonio Maza Martin

Estimados Asociados/as:

Durante los dias 26 al 28 de octubre pasado,
hemos celebrado nuestro IX Encuentro Nacio-
nal; hemos recibido unas ponencias médicas de
contenido importante e interesante, que nos
han servido para actualizar nuestros conoci-
mientos sobre la Enfermedad de Gaucher, asi
como para recordar y tomar conciencia de sus
posibles efectos —presentes y futuros— en
nuestro ordinario vivir.

Encuentros que, ademds, nos posibilitan un
contacto méas estrecho y directo entre todos
nosotros, Asociados y familiares, donde la
puesta en comiun del caso particular, las
inquietudes personales, el problema indivi-
dual, no atafie y enriquece a todos.

Foro que sin embargo, percibo, resulta
infrautilizado, pues apenas se apuntan inicia-
tivas, nos “enredamos” en ciertas cuestiones
baladies, y algunos de nuestros talleres no fun-
cionan con la intensidad que deberian.

Desde aqui y ahora, asumo la responsabili-
dad que me corresponde, y pido un cambio de
aptitud de todos para el futuro.

Intento transmitir, y esa es mi pretensién, que
como Asociacién, debemos crecer y hacernos
fuertes, para poder afrontar y cuestionar decisio-
nes médicas, politicas, publicas y privadas. La
estructura de la Asociacién estda formalmente
consolidada, pero necesitamos UNIDAD. Si la
dispersién geografica ya nos limita y perjudica,
seamos inteligentes y permanezcamos unidos,
pues bien sabido es que “la unidad hace la fuerza
y por eso, nunca consintamos que el ‘divide y
vencerds’ cale entre nosotros”; porque somos
referente a seguir de otras asociaciones de enfer-
mos, y por nuestro puro y propio interés.

Es una simple reflexién personal. Toda iden-
tidad con la realidad es mera coincidencia.

Un saludo para todos.

El Presidente de 1la Asociacién
José Antonio Maza Martin




SALUDA

Preparados para la visita al Zoo.

Los pequeiios de nuestra gran familia, el
sabado dia 27 de octubre se fueron al Zoo de
Madrid.

Estrenaban camisetas y gorras con el logo-
tipo de la Asociacién, y ello les hacia impor-
tantes, mejor identificables y se sentian un
grupo unido y homogéneo. El resultado de la
visita, nadie mejor que ellos para reflejar la
experiencia.

“El Zoo de Madrid estd muy bien organizado.
Lo que mds me gusto fue el espectdculo de delfi-
nes pero lo que mds gracia me hizo fueron los
monos con el culo rosa”.

Participantes en el concurso de tarjetas

“Es el Zoo lo que mds me ha gustado, sobre
todo, las focas y también los delfines, lo que
menos, los monos”.

“Una vez al afio me retino con todos mis ami-
gos de Espana”.

El domingo, mientras la Asamblea, partici-
paron en el I Concurso de Tarjetas de Navi-
dad. Cartulina y pinturas en mano, alrededor
de una gran mesa y con la siempre atenta
colaboracién de Cristina y sus ayudantes, con
enorme ilusién elaboraron unas bonitas y ori-
ginales tarjetas. Al final de la Asamblea,
todos los participantes, en justa compensa-
cién a su esfuerzo y como gratitud a su entre-
ga, recibieron un simbélico pero entrafiable
premio.

Ahora, sélo falta hacer una composicién de
sus trabajos y realizar la tarjeta de Navidad
con la que felicitarnos todos las Pascuas.

La idea nos agrada y gusta tanto, que deja-
mos institucionalizada la forma de felicitarnos
en lo sucesivo la Navidad.

Gracias peques y recordar que sois nuestro
futuro.
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IX ASAMBLEA

El domingo dia 28 se celebré la IX Asamblea
de la Asociacién de Enfermos y Familiares de
la Enfermedad de Gaucher. Como novedad ini-
cial, estrendbamos un nuevo sistema electroni-
co de votacién, al que sélo hizo uso el asociado.

Se acordé la aprobacion del acta de la sesién
anterior y la cuenta del ejercicio econémico del
ejercicio anterior. Igualmente, acordamos que
nuestro préximo y X Encuentro se celebre en
Madrid durante los dias 24 al 26 de octubre de
2008 con los siguientes temas a tratar:

a) Ponencia Administrativa-Juridico Asis-
tencial.

b) Ultimos avances en la Enfermedad de
Gaucher; situacién actual.

Se informé de las diferentes actividades rea-
lizadas por los distintos miembros de la Junta
Directiva, finalizando con el turno de ruegos y
preguntas en el que participan distintos miem-
bros de la Asamblea.
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AFECTACION NEUROLOGICA DE LA

ENFERMEDAD DE (GAUCHER

EUuGEN MENGEL
Clinica Pedidtrica de la Universidad de Mainz (Alemania)

“T’*‘ ependiendo de la presencia, o ausencia
i "} de afectaciéon neuroldgica y su grave-
-+ dad, la Enfermedad de Gaucher se clasi-
fica en la actualidad en tres tipos:

e El tipo 1, no neuropético, compatible con una
supervivencia prolongada, es el més frecuente
y, en él, no existen trastornos del sistema ner-
vioso. Presenta afectacion visceral y es muy
heterogénea en su presentacién y evolucion.

e En el tipo 2, la afectacién neurolégica es
muy grave y precoz y en los nifios desenca-
dena la muerte antes de los dos afios de vida.
Es progresiva y neurodegenerativa.

e FEl tipo 3, intermedio entre ambos, conjunta
la afectacién visceral, con trastornos neuro-
légicos precoces, pero menos graves.

La afectacién neurolégica primaria, que
comienza en el cerebro, es tipica del tipo 2. La
afectaciéon secundaria, originada en factores
externos, es caracteristica del tipo 3. En la ter-
ciaria (Enfermedad de Gaucher tipo 1) no existe
afectacién neuroldgica directa por la enferme-
dad, pero en ocasiones puede existir afectacién
secundaria del sistema nervioso como conse-
cuencia de complicaciones, como la compresién
espinal debida a fracturas espinales.

En las enfermedades lisosomales sistémicas
se puede prevenir el dafio si se actia a tiempo,
antes de que sea irreversible y se produzca una
minusvalia. El pronéstico depende de la veloci-
dad de la progresion degenerativa y de lo que
se tarde en dar el tratamiento.

La ventana terapéutica es breve. En el futuro
quiza dispongamos de una terapia sustitutoria
inyectada directamente al Sistema Nervioso
Central o de una terapia genética para las afec-
taciones neuroldgicas de los tipos 2 y 3.

6

Dr. Eugen Mengel

AFECTACIONES NEUROLOGICAS

¢Existe relacién entre el parkinsonismo y la
Enfermedad de Gaucher. Veamos un poco de
historia de la patologia?

La Enfermedad de Gaucher fue descrita por
primera vez en 1882, Oberling fue el primero
en describir los sintomas neurolégicos. Descri-
bié el tipo 2 y tipo 3 en funcién de los signos
neurolégicos. Aghion en 1935 identificé la sus-
tancia que se depositaba, el glucocerobrésido,
que es un componente de las membranas celu-
lares de los glébulos rojos y blancos.

Los Institutos Nacionales de la Salud de
Estados Unidos utilizaron técnicas de fluores-
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cencia para detectar que habia cambios simila-
res en Gaucher y en el Parkinson. Hubo otro
estudio adicional para ver si en pacientes con
Parkinson habia signos de Gaucher.

La Enfermedad de Gaucher es una patolo-
gia lisosomal por depdsito recesiva autosémica
que pertenece a las enfermedades monogénicas,
provocadas por un solo gen. El organismo genera
una sustancia (la glusilceramida) que si no se
elimina se acumula en el higado, en el bazo, enla
médula, en el cerebro a nivel de los macréfagos.

El Parkinson en cambio, es una enferme-
dad originada por la accién de muchos genes,
es una enfermedad extrapiramidal, que con-
trola a través de las vias nerviosas la activi-
dad postural estdtica. Afecta al rostro, los
pacientes no se expresan bien, no pueden rea-
lizar gestos, no coordinan bien los movimien-
tos, tienen que empezar a andar con pasos
pequenos. Falta un ajuste fino en el movi-
miento. Las células que se pierden estdn en la
sustancia negra, una parte pequena situada
en el centro del cerebro.

La relacién de la Enfermedad de Parkin-
son con la Enfermedad de Gaucher no reside
en un problema metabdlico. En la Enferme-
dad de Gaucher tipo 2 y tipo 3, también exis-
ten trastornos motores y oculares. Ambas
afectan a los érganos, a los huesos. Pueden
provocar depresion.

En base a miiltiples estudios internaciona-
les se han detectado familias que tienen mayor
presencia de Parkinson y de Gaucher. Sin
embargo, se observé que, las mutaciones de
Gaucher, por si solas, no producen Parkinson.
Quiz4 exista un factor que hace que haya fami-
lias més vulnerables.

En 2004 se publicé un estudio en New
England Journal of Medicine por el equipo de
Judith Aharon-Peretz, de la Unidad de Neu-
rologia Cognitiva del Instituto Tecnolégico

Technion-Israel, en Haifa. Observaron en 99
pacientes de Parkinson Judios Ahskenazis,
una asociacién clinica entre la Enfermedad de
Gaucher tipo 1, causada por una deficiencia
de glucocerebrosidasa debida a las mutacio-
nes en el gen de la GBA, y el parkinsonismo.
Por eso, analizaron si las mutaciones del gen
GBA son importantes en la enfermedad de
Parkinson. El 31% de los pacientes con Par-
kinson eran portadores de mutaciones de
GBA, el triple que el resto de la poblacién.

En la Enfermedad de Parkinson hay muchos
genes y factores que desencadenan la enferme-
dad. Las mutaciones genéticas de Gaucher
serian un factor mas. No tenemos suficientes
datos para poner cifras sobre el riesgo de un
paciente de Gaucher de sufrir Parkinson.
Especulamos que existe una correlacién que
reside en la alteracién de la actividad enzima-
tica. Los pacientes con Gaucher presentan pro-
teinas mal configuradas que originan un
mayor riesgo de parkinsonismo.

Las cifras de un estudio francés publicado
recientemente con 150 pacientes con Gaucher
tipo 1 mostraron que 6 de ellos tenian Parkin-
son. En la Universidad de Mainz se estudiaron
600 familiares de enfermos de Gaucher y 8 de
ellos también tenian Parkinson.

Con todos estos datos podemos deducir que
tienen que haber otras mutaciones implicadas.
Las mutaciones de la glucocerebrosidasa son
s6lo uno mas de los factores relacionados con el
Parkinson. El riesgo, no obstante, es relativa-
mente bajo para los enfermos de Gaucher, no
hay que preocuparse.

En cuanto al tratamiento de ambas enferme-
dades, son independientes, no tienen nada que
ver el uno con el otro. Tampoco se pueden consi-
derar terapias especiales para los pacientes con
ambas enfermedades. Cada una de las dos pato-
logias debe ser tratada por separado. l



PONENCIAS

TRAUMATOLOGIA ORTOPEDICA

EN ENFERMEDAD DE (GAUCHER

JOSE RAMON FERNANDEZ MARINO

Servicio de Cirugia Ortopédica Traumatoldgica.
Hospital Gregorio Marafién. Madrid

Dr. José Ramén Ferndndez Marifio

a denominacién de la enfermedad de

_Gaucher se debe a la tesis de Philippe
./ Charles Ernest Gaucher en Paris en
1882, que habla del epitelioma primitivo del
bazo. Lo que percibe en su enfermo es una
esplelomegalia, un aumento importante del
bazo. Hubo una serie de hitos histéricos que
nos permiten saber que esto es bastante mas
complicado de lo que en principio se creia,
desde la tesis de Gaucher, pasando por el des-

cubrimiento de los lisosomas, que son como
organoides celulares donde estan las enzimas,
y donde puede falta la enzima que seria nece-
saria; hasta llegar al descubrimiento de enzi-
mas de tratamiento sustitutivo para todo esto.

La Enfermedad de Gaucher es la mas fre-
cuente de las enfermedades hereditarias liso-
somales. ;A qué se debe? Al déficit de una enzi-
ma lisosomal, la B-glucocerebosidasa. De ello
se va a derivar una presencia anormal de glu-
cosil ceramida en el higado, en el bazo y en la
médula 6sea. Ademas, hay otras alteraciones:
cambios en la apoptosis, en la situacién de los
macrofagos, que van a estar provocando alte-
raciones visibles, entre ellas el hueso.

Desde el punto de vista epidemiolégico es
dificil de evaluar. Los casos més referidos
hablan de 1 caso por cada 40.000 6 60.000 naci-
dos vivos, aunque en los Judios Askenazis,
donde hay mayor consanguineidad, es mayor.
He consultado el registro mundial del afio 2000
v habia registrados 1.968 pacientes.

Si estudiamos la patogenia la podemos resu-
mir diciendo que las células tienen una mem-
brana que las rodea del medio exterior. Duran-
te el proceso de recambio celular la membrana
de cualquier célula, pero sobre todo la mem-
brana de los hematies y de leucocitos da lugar
a glucosil ceramida. La B-glucocerebosidasa
desdoblaria la glucosil ceramida pero como no
ocurre asi la glucosil ceramida se acumula. Los
macréfagos que son las células encargadas de
la limpieza, de la eliminacién de estos restos,
ante la imposibilidad de degradar este compo-
nente celular, los lisosomas de estos macréfa-
gos se cargan de glucosilceramida, lo que va a
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dar lugar a un proceso inflamatorio, hay un
aumento de citoquinas y el macréfago se con-
vierte en célula de Gaucher. Esto puede provo-
car una afectacion visceral, neurolégica, y nos
encontramos que también ocurre en el interior
de la médula ésea, en las estructuras de médu-
la é6sea y reticulo-carteliano. Asi pues, habla-
mos de una afectacién medular pero con la
alteracion de la apoptosis falta aumentando
esta afectacién medular.

La afectacion 6sea, sobre todo en el tipo 1, es
reveladora de la enfermedad y principal causa
de morbilidad y también de invalidez. Se va a
presentar en un 80% de los casos, incluso mis,
de los tipos 1y 3. Los dolores 6seos pueden apa-
recer en un 70% de los casos, las osteonecrosis
manifiestas se pueden presentar en un 57% de
los casos y los infartos éseos en un 40%. Cuan-
do hablamos de infarto éseo nos referimos a
una zona del hueso que puede quedarse sin
vascularizacion, por lo que se produce una
muerte celular. Hablamos de osteonecrosis
cuando el infarto 6seo se produce en una extre-
midad dsea determinada, como la osteonecro-
sis de la cabeza humeral. La diferencia entre
un dolor dseo y una crisis 6sea (33%) es que la
crisis 6sea suele estar relacionada con una
osteonecrosis. Es un cuadro clinico con un
dolor intensisimo y unas manifestaciones loca-
les muy caracteristicas.

La sustitucién articular no es un sintoma
sino una consecuencia a la que nos aboca una
osteonecrosis.

INFILTRACION MEDULAR

Hemos dicho que lo que se producia era una
transformacién de los macréfagos en células de
Gaucher que se acumulan a nivel de médula
6sea. Y esto lo que estd haciendo en los huesos
largos es ensanchar la cavidad medular. Pero
también, por todos los procesos inflamatorios
que se estian produciendo nos encontramos con
procesos isquémicos que pueden ser responsa-
bles de dolores raquideos y articulares. En la
radiologia vamos a ver imagenes liticas y otras
de mayor densidad 6sea aunque con frecuencia
encontramos imagenes muy heterogéneas, no

sigue un patroén, con el predominio de una u otra
afectacion pero puede aparecer entremezclada.

En resonancia magnética se aprecia la dife-
rencia entre un hueso normal, otro con infiltra-
cién medular leve, otra moderada y otra mucho
mas grave.

JA qué se deben las deformidades 6seas? El
hueso es un tejido vivo, que estd en constante
remodelacién: se esta creando y destruyendo
hueso. Nos encontramos con una importante
alteracién de las células osteoprogenitoras y
también en las células que se encargan de des-
truir hueso, los osteoclastos, se va a producir
una reaccion osea. Se puede producir una
deformacién en las parte distal del fémur,
parecido a un matraz, como un decantador, que
es una afectacién bilateral y simétrica. No es
exclusivo de la Enfermedad de Gaucher, pode-
mos encontrar también en la enfermedad de
Pyle, de Niemann-Pick.

Y pueden surgir otro tipo de alteraciones,
como la afectacién de las vértebras. Y existe
una alteracién tipica, que son las vértebras
en H.

La cavidad medular esta siendo “carcomida”
por las células de Gaucher.

Hay una disminucion en el nimero y en la
actividad de las células osteoprogenitoras,
encargadas de formar hueso.

Ante esto nos encontramos con una dismi-
nucién en la densidad 6sea de los huesos lar-
gos, como el fémur, y en el hueso trabecular,
tipico de la pelvis o de la cabeza femoral. Las
fracturas vertebrales se van a con cierta fre-
cuencia, de un 11 a un 58% en los adultos. En
los nifios es importante, porque se ha visto
que en algin caso se ha producido una posible
afectacién medular, con lo que nos podemos
encontrar con situaciones de paraplejia. En
los huesos largos tenemos una erosién endos-
tal, con una especie de bocado en la parte mas
interna del hueso, tanto en el fémur como en
la tibia.

En osteonecrosis hablamos de una muer-
te 6sea por ejemplo de la cabeza femoral. Es la
lesion Gsea cldsica, que puede aparecer hasta
en el 50% de los casos. Puede aparecer de
forma multiple, en las cabezas femorales, en
las humerales; en los céndilos femorales, la
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parte del fémur que estd en relacién con la
articulacién de la rodilla; o en los platillos
tibiales, que es la parte de la tibia que estd en
contacto con la articulacion.

En otras ocasiones nos encontramos con
otras alteraciones, como esclerosis intramedu-
lar, lesiones en la pelvis, o entre los iliacos y el
hueso sacro.

Es importante considerar que la esplenecto-
mia es un factor de riesgo para la aparicién de
determinadas localizaciones de la necrosis
femoral. La esplenectomia es una actuacién
terapéutica a la que el médico se ve abocado en
ocasiones a su realizacién pero aumenta la
incidencia de la osteonecrosis femoral y tibial
desde el 58 al 93%.

El sexo masculino estd asociado a un incre-
mento de la osteonecrosis en la cabeza hume-
ral y en el fémur.

Normal

Paciente con
Enfermedad de
Gaucher con
afectacion leve de
la medula osea
N 2UUAN

El infarto 6seo tiene una grave sintomato-
logia dolorosa, asociada a la “crisis 6sea”, tipica
en la pelvis o huesos largos, Hay un dolor muy
intenso, signos inflamatorios locales clasicos
(tumefaccion, enrojecimiento, dolor localizado)
y de forma generalizada una crisis febril, una
fiebre elevada que puede durar de dias a sema-
nas.

Las infecciones osteoarticulares no son
tan frecuentes pero si importantes. La Enfer-
medad de Gaucher aumenta la incidencia de
osteomielitis. Es dificil de distinguir de las cri-
sis 6seas debido a un infarto dseo porque los
sintomas son parecidos: fiebre alta, dolor, sig-
nos inflamatorios de enrojecimiento y tumefac-
cion.

Hay otras afectaciones raras pero que pue-
den producirse son la poliartritis migratoria,
que pasa de unas a otras articulaciones; la

Paciente con
Enfermedad de
Gaucher con
afectacion grave
de la medula osea
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afectacién de las articulaciones sacro-iliacas,
la afectacién de la sinfisis del pubis, y 1a afecta-
cion de los discos intravertebrales en forma de
una discopatia destructiva.

Di1AGNOSTICO

Con la radiologia convencional puede
ser mas que suficiente el diagnéstico. Pero
hay que hacer un diagnéstico diferencial con
la drepanocitosis (se trata de una enfermedad
hereditaria que esta en relacién con la pre-
sencia de una alteraciéon genética transmisi-
ble, con una hemoglobina normal, que tam-
bién da lugar a una serie de alteraciones
6seas similares). También se puede hacer una
gammagrafia con Tc*. Nos va a dar una
localizacién, que puede estar en relacién con
los infartos 6seos o las osteonecrosis. Segiin la

fase puede darnos una imagen de hiper o
hipocaptacién. Tenemos, adema4s, la Tomo-
grafia Axial Computerizada, que nos per-
mite ver si hay afectacién articular o partes
blandas, lo que es importante en infeccién. Y
también la Resonancia Nuclear Magnéti-
ca, que nos permite el diagnéstico mas precoz
de todos en infartos 6seos y osteonecrosis.

Con el mielograma y la biopsia medular nos
vamos a encontrar con una disminucién de glé-
bulos rojos. Una anemia leve y hemoglobina
baja son parametros frecuentemente observa-
dos en los pacientes con Enfermedad de Gau-
cher sintomadtica. Un frotis de sangre puede
evidenciar eritrocitos normales o cierto grado
de glébulos rojos microciticos e hipocrémicos.
Si se estudia en mas detalle, pueden encon-
trarse algunas alteraciones relacionadas con el
déficit de hierro (por ejemplo, elevacién de la
ferritina sérica).

@
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Otra de las alteraciones frecuentemente
observadas es un recuento bajo de plaquetas,
aunque este recuento también puede ser nor-
mal, incluso en pacientes con sintomas de
sangrado. Esto podria explicarse por el hecho
de que la mayoria (si no todos) de los pacien-
tes con Enfermedad de Gaucher también pre-
sentan alteraciones en la funcién de las pla-
guetas.

El recuento de leucocitos puede estar bajo
(debido a la infiltracién de la médula ésea),
pero tampoco es raro que los niveles sean nor-
males: adema&s, un episodio infeccioso (a los
cuales los pacientes con Enfermedad de Gau-
cher pueden estar mas predispuestos) puede
elevar el recuento. La diferenciacién suele ser
poco llamativa.

La velocidad de sedimentacién globular
puede estar aumentada. El anélisis bioquimico
puede reflejar ciertas alteraciones de la funcién
hepatica, como por ejemplo aumento de las
transaminasas plasmaticas y de la actividad
gamma-glutamil transferasa. La mayoria de los
pacientes con Enfermedad de Gaucher también
presentan otros cambios como elevacién en san-
gre de la urea y de la fosfatasa acida.

También se cultivan los glébulos blancos
para cuantificar el déficit de B-glucocerebrosi-

dasa. Se realizan pruebas genéticas en busca
de mutaciones obteniendo médula 6sea o san-
gre.

Eltratamiento puede ser sélo sintomatico o
bien curativo. Kl tratamiento sintomético se
aplica en caso de dolor, en especial 6seo. Se
administran analgésicos de primer (paraceta-
mol) y segundo escalén (tramadol) e incluso
moérficos para crisis dolorosa. Puede ser 1til la
inmovilizacién en procesos inflamatorios.

La esplenectomia se utiliza en fracasos
terapéuticos. Es 1til para corregir la trombo-
citopenia y la anemia. Sin embargo, hay que
recordar que aumenta la incidencia de infar-
tos dseos.

En el tratamiento de las afectaciones del
aparato locomotor se contemplan artroplastias
(préotesis), en caso de necrosis 6seas. Para la
prevencién de la infeccién postoperatoria, por
gérmenes atipicos se recomienda antibiotera-
pia hasta 7 dias postoperatorios, que también
se debe administrar en el tratamiento de las
infecciones 6seas. Para la rarefaccién ésea y la
osteopenia, si son severas, se recomiendan
bifosfonatos. El pamidronato por via intrave-
nosa parece titil.

En nifios se recomienda una radiografia
cada afio y una revision cada 6 meses. @
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CUIDADO DE VENAS

Y ADMINISTRACION DE LA TERAPIA
ENZIMATICA SUSTITUTIVA

RosA PEDRERO
Enfermeria del Hospital Universitario de Salamanca

UTILIZACION DEL ACCESO VENOSO

— En 1628 William Harvey descubre la circu-
lacién de la sangre.

— En 1656 Christopher Wren inyecta opio en
un perro con una pluma de ave.

— En 1612 J.D. Mayor llevé a cabo con éxito la
primera inyeccién en un hombre.

— En 1665 se transfunde sangre de un animal
a otro.

— En 1667 se transfunde sangre de un cordero
a un nifio,

— En 1900 Kar Landister demostré los dife-
rentes tipos de sangre.

— En 1923 se administra por primera vez una
sustancia por via parenteral.

— En 1945 se canaliza la primera via central.

La terapia intravenosa consiste en la
administracién de fluidos y sustancias nece-
sarias con fines terapéuticos y diagnésticos.
Se utiliza cuando la administracion del trata-
miento no puede hacerse por via oral o gastri-
ca, cuando la administracién del tratamiento
es necesario que sea mas efectiva e inmedia-
ta o cuando se hacen pruebas diagnésticas y
es preciso utilizar contrastes de rapida diso-
lucién hematica.

El equipo necesario de la administracién
intravenosa comprende:

Dra. Rosa Pedrero

Compresor de goma.

(Gasas, povidona yodada y alcohol isopro-
pilico.

Tallas estériles.

Jeringa 10 ml.

Mascarilla.

Material de fijacion (tiras adhesivas esté-
riles, apdsito transparente, apésito de
gasa adhesivo).

Suero a perfundir.
Equipo de gotero.

Llave de tres vias con alargadera, con
todo este sistema purgado de aire.

®
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FUNCION y
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Las venas devuelven la
sangre del cuerpo al
corazon.

Tienen color azulado, que
es visible a través de la
piel.

Las venas sanas son
flexibles y elasticas

Dado que las venas
carecen de musculos en
sus paredes poseen
valvulas antirretorno para
evitar edemas sanguineos

El procedimiento es:

=L -

Explicar el procedimiento al paciente.
Lavado de manos, poner guantes.
Dilatar las venas.

Limpieza de la zona.

Tensar la piel para estabilizar la zona.
Insertar el catéter y avanzar el mismo.

Cuando se vea el reflujo sanguineo
introducir el catéter unos 0,5 cm para
asegurar su emplazamiento en la vena,
y avanzar el catéter, retirar el torni-
quete.

Retirar el fiador del catéter.

Acoplar el equipo intravenoso a la
conexion del catéter.

ERISTICAS DE L

\ ,.’F'E_-—'T—-""_\;tl o\ &=
VENAS

10.

11.

Examinar la piel que rodea al lugar de
puncién en busca de signos de infiltra-
cién o formacién de hematomas.

Fijar el catéter.

Tipos de catéter:

o (Catéteres periféricos cortos:

— Palomilla o mariposa. Consiste en una

aguja de acero con aletas y tubuladura
de plastico. Actualmente existen nuevos
productos de material de poliuretano y
guia de acero. El calibre es de 19G a 25G.

Catéter corto. Tipp ABBOCATH®, INTRA-
CATH®, INSYTE®, VITAFLON®, VASCU-
LON®. El calibre es de 14G a 26G. El
material es flexible, de poliuretano, teflén
o silicona y aguja de acero inoxidable.




Cuidado de venas y administracion de la Terapia Enzimatica Sustitutiva

El material de los catéteres periféricos, ori-
ginariamente de polivinilo, ha sido sustituido
por el poliuretano, el teflén o similar, porque
tienden a endurecerse menos con el tiempo y
tiene menos riesgo de rotura. Para hacerlos
mas duraderos en el tiempo y més maleables
se empezd a utilizar el material de silicona.

Sus ventajas son que es una técnica de
implantacién sencilla, poco cruenta, con un bajo
indice infecciones y complicaciones a nivel local.

° (Catéteres centrales de corta duracién:
— Tipo Drum.

— Catéter toracico o femoral.

Sus ventajas son que se puede instaurar rdpi-
damente, tiene una mayor duracién que la via
periférica, su técnica de implantacion es senci-
lla, aunque maés laboriosa que la via periférica.
Estéd indicada para la administracién de produc-
tos medio vesicantes y de osmolaridad media,
para hacer extracciones sanguineas y para
administracién de sangre y hemoderivados.

° Catéteres centrales de larga duracién e
insercion periférica.

Sus ventajas son que son implantados por el

personal de enfermeria, su mantenimiento es
sencillo, se trata de 1a mejor eleccién en tra-
tamientos cortos e intensivos, no requiere
de procesos quirdrgicos y reduce riesgos.
Sus inconvenientes residen en que es una
protesis externa, limita el movimiento del
brazo y puede dificultar la extraccién de
sangre en catéteres de pequeiio calibre.

® Catéteres centrales de larga dura-
cién tipo Hickman.

Sus ventajas son: mds luces y mayor
calibre, permite tratamientos largos y
continuos, posee gran volumen de infu-
sién, puede repararse. Como inconvenien-
tes presenta que es una proétesis externay
requiere insercién quirdrgica. Sus posi-
bles complicaciones son el riesgo de salida
del catéter e infeccidn.

° Reservorio subcutdneo.

Ventajas: Prétesis interna, no afecta ima-
gen corporal ni la actividad cotidiana. Es ideal
en pacientes con repetidos ingresos y trata-
mientos intermitentes, no requiere cuidados
cuando no se estd utilizando. Como inconve-
nientes tiene que necesita un procedimiento
quirdrgico para la implantacion y extraccion,
por lo que puede provocar una posible infec-
cién. Sus posibles complicaciones son migra-
cién y necrosis. Es también el procedimiento
mas costoso.

Complicaciones derivadas de la colocacién
del catéter:

— Infeccién local de la piel que rodea el caté-
ter debido a la colonizacién de la misma
por gérmenes patégenos. Hay que tratar
la infeccién y retirar el catéter.

— Flebitis (inflamacién de la vena). Se
caracteriza por la aparicién de: dolor,
inflamacién, enrojecimiento y cordén
venoso. Requiere retirar el catéter.

— Extravasacion. Es la entrada de una sus-
tancia infundida al interior de los tejidos
circundantes en lugar de en la vena.
Cursa con edema, enrojecimiento y dolor.
Las causas son una mala fijacién del caté-

o
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EQUIPO

= Compresor de goma.

= Gasas, povidona yodada y
alcohol isopropilico.

= Tallas estériles.

= Jeringa 10 ml.

= Mascarilla.

= Material de fijacion (tiras
adhesivas estériles, apdsito

transparente, aposito de
gasa adhesivo).

= Suero a perfundir.
= Equipo de gotero.
- Llave de tres vias con

alargadera, con todo este
sistema purgado de aire.

ter (ej. movilidad del nifio), debilidad de
las paredes venosas, firmacos irritantes y
soluciones de alta osmolaridad (Glucosa-
do 15%). Requiere suspender infusién
intravenosa, retirar catéter, la aplicacién
de compresas templadas y control y cui-
dados de la zona.

Oclusidn del catéter. Posibles causas son
un farmaco precipitado, una puncién
endovenosa en zona de flexién y un ritmo
de infusién inadecuado. Requiere retirar
via y colocacién de nueva, utilizacién de
férulas en zona de flexién y limpiar via
después de administracién de farmacos
que precipiten.

Hematoma. Las causas pueden ser una
canalizacién endovenosa incorrecta, la
inmovilizacién incorrecta del paciente o

un calibre incorrecto del catéter. Hay que
retirar catéter, presionar en el punto de
puncién del catéter, aplicar pomada, ele-
var extremidad afectada (segiin edad) y
controlar la zona.

Complicaciones mecénicas. Las causas
son acodamiento en alguna zona del caté-
ter o sistema de fluidos. Hay que revisar
el sistema de goteo y catéter.

La retirada de catéteres periféricos debe

hacerse con un movimiento suave controlado y
continuo. No hay que ejercer presion sobre el
lugar de la puncién mientras se retira la aguja
para evitar danar las paredes. Cuando se reti-
re la aguja hay que hacer presiéon durante 5
minutos para evitar lesiones y aplicar apésito
limpio hipoalérgico.




Cuidado de venas y administracion de la Terapia Enzimatica Sustitutiva

Para mantener el catéter se requiere el
lavado de las manos, la sujecién del catéter y
la utilizacién de pomadas con solucién hepari-
nizante.

Hay que utilizar cremas con lanolina para
mantener la piel suave y eldstica. No se deben
utilizar venas cercanas a puntos de inflama-
cion. No hay que utilizar venas dolorosas y
duras. Emplear pelotas de goma para desarro-
llar los misculos e informar a su enfermera
cualquiera duda.

INFUSORES

El reservorio elastomérico es un “balén”
que lleva la medicacién por un tubo no aco-

dable que se comunica con el catéter. Tiene
una pequeila pieza que controla la velocidad
del flujo de liquidos. Hay distintos tamanos
con diferentes cantidades de medicacién.

TERAPIA ENZIMATICA SUSTITUTIVA
CON CEREZYME. PREPARACION
Y CUIDADOS

Una vez reconstruido Cada vial contiene
200 unidades de imiglucerasa en 5 ml. En el de
400 unidades contiene 400 de imiglucerasa en
10 ml.

Desde el punto de vista de seguridad micro-
bioldgica, el producto se debe utilizar inmedia-
tamente y si no es asi, dentro de las 24 horas a

V ASOS SANGUINEOS

08 VASOS SANGUINEOS son los
conductos por los que circula la
sangre. Hay tres clases: arterias, venas y

capilares. La sangre sale del corazén

por las arterias v llega a él por las venas.

Los capilares unen ambos vasos. La
circulacién es completa: del corazdn a
los rejidos, de éscos al corazén, de éste a
los pulmones y nuevamente al corazén
para volver, oxigenada, a los tejidos.

Las venas llevan sangre de

los tejidos al corazén. Sus

paredes son mas delgadas
que las arteriales.

ARTERIA

Lag arterias llesan sangre

del corazén a los tejidos.

Sus paredes son gruesas y
expandibles.

CAPILAR

&

Las capilares llevan la
sangre al interior de los
tejidos, Unen las arterias
con las venas.
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una temperatura de entre 2%y - 8 C bajo pro- 7. Preparar la bolsa de infusién con un volu-
teccién de la luz. men total de 100 6 200 ml de solucién salina.

8. Cargar el volumen de Cerezyme recons-
truido que se va a administrar.

PREPARACION
9. Introducir la solucién de Cerezyme extrai-
1. Sacar los viales del frigorifico y dejarlos da en la bolsa de solucién salina. Proteger-
reposar a temperatura ambiente. lo delaluz.
2. Verificar la fecha de caducidad. 10. Ajustarla velocidad de infusioén.
3. Afiadir agua para inyeccién a cada vial
seglin técnica aséptica. CUIDADOS DURANTE LA INFUSION
4. Insertar aguja perpendicular al centro del
tapén. Hay que comunicar a la enfermera si tiene

o : o . molestias en el lugar de la perfusién (hincha-
5. Dirigir el flujo del liquido hacia las pare- zon, dolor), escalofrios, sensacién de fiebre,

des del vial. fatiga, enrojecimiento facial o dificultad para
6. Mezclar suavemente cada vial. respirar. B
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PRESENTACION DE LA

FUNDACION ESPANOLA DE
ENFERMEDADES LISOMALES

JESUS VILLARRUBIA

Servicio de Hematologia y Hemoterapia del Hospital Universitario
Ramén y Cajal de Madrid

=]

a FEEL es una aso-

. clacién sin dnimo de
—_/lucro que se consti-
tuyé a finales de 2006.
Estd integrada por un
grupo multidisciplinar de
médicos especialistas en
enfermedades de baja pre-
valencia, bdsicamente en
enfermedades lisosomales
cuyo objetivo es el estudio,
el diagnéstico y el trata-
miento de estas enferme-
dades de baja frecuencia,
entre las que esté la Enfer-
medad de Gaucher. Den-
tro de lo raras que son
estas enfermedades, la de
Gaucher es la menos rara
de todas, porque es la mas
frecuente.

Los objetivos de esta
fundacién son ampliar
conocimientos sobre las
enfermedades de depoésito
lisosomal. Se esté creando un grupo de trabajo
multidisciplinar de distintas ramas. Otro objeti-
vo es promover la investigacién y el avance técni-
co y cientifico en estas patologias, estimular el
intercambio de informacion entre profesionales
médicos tanto nacionales como internacionales
que trabajan en este Ambito de enfermedades

Dr. Jesds Villarrubia

raras mediante la or-
ganizacién de simposios,
de congresos, cursos y de
otros foros cientificos
con el fin de mejorar su
capacitacién. Por el poco
nimero de pacientes
que tienen estas enfer-
medades no todos los
médicos tienen el conoci-
miento que deberian
tener. La Fundacién tra-
ta de solventar estos
déficits que puede haber.
Estamos intentando pro-
mover una red de labo-
ratorios de diagndstico
coordinados a lo largo de
diferentes puntos de
Espana, que faciliten el
acceso a pruebas diag-
noésticas y consejo gené-
tico. Es un proyecto que
va bastante bien.

Otro objetivo es esta-
blecer unos criterios de consenso para el diag-
néstico, el tratamiento, prondstico y segui-
miento de estos pacientes. Aunque creo que
estan bastante bien establecidos estos crite-
rios, no estd de més llegar a un consenso, por-
que estos apartados de la enfermedad son cam-
biantes.

— @
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medades lisosomales en particular.

La Fundacién Esparnola de Enfermedades Lisomales, FEEL, es una enti-
dad sin animo de lucro, constituida a finales de 2006 e integrada por un
grupo multidisciplinar de médicos especialistas en enfermedades de
baja prevalencia, cuyo objetivo es el estudio, diagndstico y tratamiento
de las enfermedades raras de baja prevalencia en general y de las enfer-

Estamos interesados en potenciar el regis-
tro de estos pacientes. La Enfermedad de Gau-
cher es la més frecuente y debe haber 200-220
pacientes en toda Espafia. Por lo cual, para
poder sacar conclusiones para nosotros es fun-
damental tener registros muy amplios. Apoya-
mos el Registro Internacional de Gaucher con
alrededor de 4.500 pacientes de Gaucher regis-
trados de todo el mundo y es la base de cual-

rCCL-

quier estudio que queramos hacer. Es un regis-
tro libre, voluntario, que tiene que tener el
visto bueno del paciente, en el que se puede
realizar cualquier tipo de consulta sobre la
enfermedad. Puedo preguntar por ejemplo,
cudntos pacientes que estén en el registro tie-
nen anemia, trombopenia o dolores éseos.
Puedo pedir lo que quiera, ya que es absoluta-
mente libre.

OBJETIVOS DE LA FEEL

Ampliar el conocimiento sobre enfermedades de depdsito lisosomal.

Crear un grupo de trabajo multidisciplinar.

Fomentar la investigacidon y el avance técnico y cientifico en estas
patologias.

Estimular el intercambio de informacién entre profesionales médicos
nacionales e internacionales que trabajen en el ambito de las enfer-
medades raras mediante la organizacidén de simposios, congresos y
otros foros cientificos, a fin de mejorar su capacitacion.

Promover una red de laboratorios de diagnostico coordinados que
facilite el acceso a pruebas diagndsticos y consejo genético.

Establecer criterios de consenso sobre el diagnéstico, tratamiento y
seguimiento de los pacientes.

Potenciar los registros de pacientes.




Presentacion de la Fundacion Espariola de Enfermedades Lisomales

ACTIVIDADES 2007

Durante nuestro primer afo la Fundacién ha comenzado su actividad
llevando a cabo distintos proyectos, entre ellos:

* Curso de formacién continuada, para Médicos residentes:

“Aproximacion al diagndstico y tratamiento de los errores congénitos
del metabolismo”. Hospital Miguel Servet, Zaragoza.

e Celebraciéon del Simposio Nacional Anual de Enfermedades de
Depésito Lisosomal. Este afio se celebrard en Valencia a finales
noviembre, reuniendo a especialistas médicos nacionales e interna-
cionales.

e Ayudas FEEL. Con el objetivo de fomentar la investigacion en este
tipo de patologia durante este afo se han puesto en marcha diversos
proyectos de investigacion que cuentan con el apoyo de la FEEL.

e Convocatoria de los | Premios FEEL de Investigacion.
o Sitio web: www.fundacionlisosomales.es
Abierto a profesionales y pacientes.

Y entre nuestra cartera de servicios que
podemos ya ofrecer, el primera sera el estable-
cimiento y consolidacién de una red de labora-
torios diagndsticos para facilitar el acceso a
estas pruebas, los cursos de formacién conti-
nuada, que ya hemos empezado. La Fundacién
va a sufragar unos proyectos de investigacion
de estas enfermedades, tanto a nivel bdsico
como aplicado que nos permita profundizar en
el conocimiento cientifico-médico y en los
aspectos sociales de estas enfermedades. Se
estd organizando un simposio nacional anual
sobre enfermedades lisosomales. Se han crea-
do unos premios, por primera vez, de esta fun-
dacién que estdn destinados a potenciar la
investigacién en estas patologias. Se esta

intentando hacer una revisién bibliogréfica de
todas las publicaciones cientificas al respecto
para luego distribuirlas en todo el ambito
médico que pueda estar interesado. Se esta
trabajando en crear un grupo de expertos, en
principio a nivel nacional, con el asesoramien-
to incluso a nivel internacional, para diferen-
tes aspectos de estas enfermedades y se esta
colaborando con otras reuniones de tipo cienti-
fico: foros, simposios, congresos, etc.

La Fundacién estéd naciendo en este momen-
to, no llevamos ni un afio. En este tiempo ya se
han hecho cursos de formacién continuada
para médicos residentes, en concreto en el Hos-
pital Miguel Servet de Zaragoza: Aproxima-
cion al diagnostico y tratamiento de errores
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congénitos al metabolismo. Tenemos una pagi-
na web en construccién, aunque ya se puede
acceder a ella de forma limitada es fundamen-
talmente para profesionales aunque tendra su
parte para pacientes.

Nuestro fin es trabajar para que los avan-
ces cientificos logrados repercutan en el siste-
ma sanitario y por tanto en el bienestar de los
pacientes de enfermedades de depésito lisoso-
mal. En este sentido, es importantisimo redu-
cir el tiempo de demora hasta lograr un diag-

néstico definitivo de la enfermedad. Hay
mucha gente que todavia no sabe que tiene la
enfermedad y nuestro objetivo es diagnosti-
carla. También mejorar la informacién a
pacientes, a sus familias, a las asociaciones,
un servicio de apoyo a los afectados que les
rodean.

En la Fundacion estamos abiertos, ilusiona-
dos, con ganas de hacer muchas cosas y espero
que en poco tiempo podamos tener resultados
para todos vosotros. B
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