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FRANCESC PALAU, DIRECTOR DEL CIBERER

""Mas que uno
clinico, es vital
el paso politico"

-» Que la Estrategia de Enfermedades Raras lle-
gue a buen puerto es una de las preocupacio-

nes de Francesc Palau,

Biobancos para
todos

Ademdas de valorar los
avances de la
investigacion

cooperativa, Palau ha
solicitado la existencia
de biobancos que estén

a disposicion de todos.

En su opinién, la
divulgacién social de
este tipo de iniciativas
es parte importante del
abordaje de las
enfermedades raras.

1 Redaccién

El sindrome X frigil fue
descrito en 1943 por Martin
y Bell. En 1991 se descubri6
el gen FMR1, causante de la
enfermedad, localizado en
el locus Xg27.3. La enferme-
dad ocurre con miés fre-
cuencia y gravedad entre
varones que entre mujeres y

estd considerada como la causa conocida
mis frecuente de retraso mental heredita-

rio y la segunda cromosopatia después del

sindrome de Down.

Su representacion clinica viene acompa-
fiada de un retraso mental de grado varia-
ble y posibles retrasos psicomotores rgr:;-
ves. Ademads, se relaciona con dismo
laxitud articular, macrogenitalismo, estra-

bismo y prolapso mitral.

director del Ciberer.

0 José A, Plaza

El Centro de Investigacién
Biomédica en Red de Enfer-
medades Raras (Ciberer)
lleva funcionando de forma
oficial desde finales de
2006, aunque arrancé de
forma operativa unos meses
después. Francesc Palau, su
director, cree que "un cen-
tro como éste, orientado a
la investigacidn bésica, cli-
nica y epidemioldgica, era
necesario”. El Ciberer, que
depende del ISCIII, se com-
pone de 61 grupos de inves-
tigacién, un tercio de ellos
de caricter clinico hospita-
lario.

Mis allé de los esfuerzos
de la comunidad médica,
Palau cree que lo primero
es tomar una decisién poli-
tica, y que el Consejo Inter-
territorial debe implicarse
en la mejora del abordaje de
este tipo de patologias. Asi
lo ha sefialado en el simpo-
sio sobre enfermedaes ra-
ras, que se ha celebrado en
la Fundacidn Jiménez Diaz
como parte de sus Jornadas
anuales de Investigacion
Traslacional.

Una estrategia que tarda

Lo que iba a ser un Plan Es-
tratégico se ha quedado en
Estrategia Nacional, una
iniciativa que no avanza to-
do lo rapido que podria.

Francesc Palau, director del Ciberer.

Bernat Soria, ministro de
Sanidad, se comprometié
en diciembre del afio pasa-
do en el Senado a reunirse
con los partides politicos en
enero para abordar la puesta
en marcha de la estrategia,
pero todavia no se ha puesto
en contacto con los grupos
politicos (ver DM del 27-1-
2009). Por su parte, la Fede-
racion Espafiola de Enfer-
medaes Raras (Feder) ad-
vierte de que el primer bo-
rrador de la estrategia estd
incompleto e insiste en re-
clamar a Sanidad la crea-
cién de una organizacién
nacional a imagen de la de
trasplantes (ver DM del 15-
1-2009).

Con respecto a la posibili-
dad de crear centros de refe-
rencia en enfermedaes ra-
ras, Palau cree que se trata
de una opcién interesante,
cuyo desarrollo seria impo-
sible hacerlo enfermedad
por cada enfermedad: "Hay
que agrupar las patologias

SINDROME X FRAGIL
Segunda causa de retraso mental

Un test que identifica
anticuerpos
antiproteina FMRP en
linfocitos permite un
cribado inicial en
retraso mental de
etiologia desconocida

El Instituto de Investiga-
<ién en Enfermedade Raras
del ISCIII sefiala que, aun-
que muchos pacientes pre-
sentan los rasgos fenotipi-
cos caracteristicos, el diag-
néstico de confirmacion pa-
sa por un analisis citogené-
tico en células sanguineas y
un test de ADN. El abordaje

de la patologia mejord sensiblemente en
1995, afio en que se desarroll6 una técnica
de laboratorio que permite identificar anti-

cuerpos antiproteina FMRP en los linfoci-

tos. Esta herramienta parece ser ftil para
¢l cribado inicial en varones con retraso
mental de etiologfa desconocida.

5 Pese a estos avances, no hay tratamiento
curativo para el X fragil. La terapia debe

ser sintomdtica y con apoyo psicologico.

por dmbitos para poder [le-
varlo a cabo',

La financiacién en torno
a la estrategia también preo-
cupa al director del Ciberer.
Como estrategia (a diferen-
cia de lo que ocurre con los
Planes Estratégicos), no
contempla fondos que la
acompaiien, algo de lo que
segun Palau podria ocupar-
se el Fondo de Cohesién.

Relacién con todos

Uno de los principales obje-
tivos del Ciberer es mante--
ner relaciones con los de-
mids agentes implicados en
el abordaje de las enferme-
dades raras. Palau asegura
que, ademis de con la Ad-
ministracién, los vinculos
con Orphanet (la mayor ba-
se de datos europea de in-
formacién de enfermedades
raras y firmacos huérfa-
nos), asociaciones de pa-
cientes e industria biofar-
macéutica son mds fuertes
cada afio,

Viernes, 20 de febrero de 2009

SEGUN CARMEN AYUSO, DE LA JIMENEZ DIAZ

"La asistencia genéticay
el flujo de pacientes entre
regiones deben mejorar"

1J.AP.
La traslacionalidad en la in-
vestigacién es una de las
principales preocupaciones
de Carmen Ayuso, subdirec-
tora de Investigacion y jefa
del Servicio de Genética en
la Fundacién Jiménez Diaz,
de Madrid. Como parte de
esta labor, ha explicado la
necesidad de disponer de
bases de datos de pacientes
con enfermedades raras:
"Estos registros deberian ser,
ademas, lo méis concretos
posibles, enfermedad por
enfermedad, aunque sea
una labor compleja’.

Identificar variables clini-
cas y geogrificas es uno de
los puntos de partida. Ade-
mds, se necesitan unidades
de referencia, pero "es im-
posible que haya una para
cada patologia rara y en ca-
da autonomia', ya que los re-
cursos diagnosticos y tera-
péuticos son dificiles
de conseguir y muy
COSLOSOS.

Para un correcto
abordaje de la enfer-
medad, Ayuso cree
que lo primero es co-
nocer su historia na-
tural y las bases mole-
culares, teniendo en
cuenta que el 8o por
ciento de las enfer-
medades raras son de
caricter genético.
Después, "llegar al pa-
ciente, conseguir que
participe en ensayos
clinicos, obtener
muestras y clasificar-
lo". Cuando se dispo-
ne de diagndstico y
de validacitn clinica,

llega el momento de las uni-
dades de consejo genético,
para, finalmente, plantearse
¢l desarrollo de la estretegia
terapéutica.

Ayuso asegura que, por el
momento, la Administra-
cién estd implicada: el Mi-
nisterio de Sanidad trabaja
en la Estrategia Nacional de
Enfermedades Raras, cuya
parte técnica coordina Fran-
cesc Palau, mientras "los
hospitales tratamos de facili-
tar medios y la llegada del
paciente a unidades de refe-
rencia, labor que las admi-
nistraciones estatal y auto-
némicas deben facilitar, ase-
gurando el acceso del pa-
ciente a las unidades de re-
ferencia aunque no estén en
su comunidad de proceden-
cia’. Mejorar la asistencia sa-
nitaria genética y el flujo de
pacientes de una autonomia
s otra de las necesidades.

Carmen Ayuso, en la FJD.

ENFERMEDAD DE POMPE
Un error innato del metabolismo

1 Redaccién

Las enfermedades del gru-
po glucogenosis, produci-
das por depdsito o actimulo
de glucégeno, se incluyen
dentro de las patologias li-
gadas a errores innatos del
metabolismo. La enferme-
dad de Pompe, una de las
miés conocidas pese a que
sélo aparece en uno de ca-
da 40.000/150.000 casos,
esta causada por un déficit
congénito de la enzima li-
sosomal alfa glucosidasa
dcida.

Generalmente las prime-
ras manifestaciones clini-
cas aparecen entre el pri-
mero y el quinto mes de vi-

7

El tratamiento
sustitutivo con enzima
recombinante, que
elimina el glucégeno
acumulado en corazén
y sistema nervioso,
puede ser un avance
da. La afectacién muscular
se manifiesta como hipoto-
nfa progresiva con afecta-
cién de los misculos respi-
ratorios, disnea, cianosis y
neumonias de repeticion.
Suele estar relacionada con
macroglosias y afectacion
visceral con cardiomegalia

y hepatomegalia.

El diagnostico de sospe-

cha se establece mediante
la presencia de alteraciones
de las pruebas funcionales
respiratorias y electrocar-
diograficas. Posteriormen-
te, los hallazgos anatomeo-
patolégicos suelen reforzar
el primer diagnéstico: en la
biopsia muscular se obser-
va una miopatia vacuolar
franca, mientras que en el
higado la lesién se mani-
fiesta en los hepatocitos y
en las células de Kupffer.
Ya que por ahora no hay
terapia curativa, las espe-
ranzas estin puestas en el
tratamiento sustitutivo con
enzima recombinante.
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