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- Aunque existen experiencias piloto en otros paises de nuestro entorno, los estudios
poblacionales son dificiles de plantear ante los comités éticos de investigacion clinica en
Espafia

- La gran mayoria de los sintomas de las enfermedades de depdésito lisosomal son bastante
inespecificos, por lo que sb6lo cuando el deterioro es grave, e incluso irreversible, se tiene la
total certeza de su diagndstico

- Desde el punto de vista clinico, la enfermedad de Pompe se caracteriza por la aparicion de
un espectro continuo de sintomas progresivos a lo largo de la vida

- Se estan investigando nuevas posibilidades terapéuticas encaminadas a mejorar su
biodistribucion y penetracion en los tejidos afectados, asi como la tolerancia inmunoldgica,
mientras se sigue buscando la curacion definitiva de la enfermedad de Pompe

Bilbao, diciembre de 2010.- “Por desgracia, la gran mayoria de los sintomas de las
enfermedades de depoésito lisosomal son bastante inespecificos, por lo que sélo cuando el
deterioro es grave, e incluso irreversible, se tiene la total certeza de su diagndstico”, ha
apuntado el doctor José Antonio Cocho, del Laboratorio de Metabolopatias del Complejo
Universitario de Santiago de Compostela, durante su intervencion como moderador de la
mesa redonda “Actualizacion del Diagndstico de las Enfermedades Lisosomales”, N
enmarcada en el VII Simposio Nacional de Enfermedades de Depdsito Lisosomal. En este
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contexto, el experto ha dicho de las técnicas de genética molecular que “constituyen el
gran avance diagnostico de los ultimos afios en relacion con estas patologias raras”.

No obstante, los estudios genéticos apenas estan siendo introducidos en la practica clinica
diaria. Aunque su potencial es enorme, “todavia tienen que perfeccionarse de cara a reducir
el indeseable niUmero de falsos positivos y lograr diferenciar las formas crénicas de las
enfermedades, mejorandose asi la relacion coste-beneficio de los mismos”, explica. Dentro
del reto del diagnéstico precoz, el doctor Cocho ha planteado la implantacion de programas
de cribado poblacional o selectivo para las enfermedades de depdésito lisosomal, que
afectan a 1 persona por cada 20.000 — 30.000 habitantes. “Aunque existen experiencias
piloto en otros paises de nuestro entorno, los estudios poblacionales son dificiles de
plantear ante los comités éticos de investigacion clinica en Espafna”.

Por otro lado, en la mesa redonda “Avances en el Tratamiento de las Enfermedades
Lisosomales” se ha hablado de la nanomedicina como una nueva estrategia terapéutica y
del tratamiento de inhibicién de sustrato, entre otros asuntos destacados. En este contexto,
la doctora Myriam Ley, del Servicio de Neuropediatria del Hospital Puerta del Mar, de Cadiz,
se ha centrado en la enfermedad de Pompe, una patologia producida por el déficit de la
enzima alfa-glucosidasa acida lisosomal. “Clinicamente se caracteriza por la aparicion de un
espectro continuo de sintomas progresivos a lo largo de la vida”, sefiala. En la literatura se
mencionan dos tipos basicos: la forma precoz (los sintomas aparecen antes de un afio) y la
forma tardia (los sintomas aparecen después de un afo).

En busca de nuevas terapias para la enfermedad de Pompe

Hasta hace poco tiempo no existia tratamiento para esta enfermedad, de tal manera que
“la progresion era inexorable y muy rapida en las formas precoces, situandose la esperanza
de vida entre los 12 y los 18 meses de edad”, afirma la experta. Actualmente esta
disponible un tratamiento enziméatico sustitutivo con la enzima alglucosidasa alfa, una
forma recombinante de la alfa-glucosidasa acida humana. “Los ensayos clinicos han
demostrado que prolonga la supervivencia y mejora los sintomas, especialmente a nivel
respiratorio y cardioldgico”, apunta. De cara al futuro, “se estan investigando nuevas
posibilidades terapéuticas encaminadas a mejorar su biodistribucion y penetracion en los
tejidos afectados, asi como la tolerancia inmunolégica, mientras se sigue buscando la
curacion definitiva de la enfermedad”.

La conferencia inaugural corrié a cargo del doctor Joaquin Carrillo Farga, rector del Instituto
de Hematopatologia de Méjico. Bajo el titulo “Fisiologia y morfologia de las enfermedades
lisosomales”, el experto ha explicado la estrategia utilizada en su centro sanitario para
lograr el diagnéstico precoz de estas patologias. “Podemos aventurar el diagnéstico en una
sola tarde y a un coste minimo”, ha asegurado. “Esto requiere una técnica morfolégica
impecable”, segun se ha puesto de manifiesto durante su intervencion, que se ha basado
fundamentalmente en la exposicion de numerosas fotografias de células y tejidos,
obtenidas con técnicas de microscopia, relacionadas con la histopatologia caracteristica de
todas estas enfermedades.

Asimismo, la conferencia de clausura ha corrido a cargo del doctor Daniel Grinberg,
catedratico de Biologia de la Facultad de Ciencias de la Universidad de Barcelona. En la
actualidad, hay dos grupos de terapias disponibles para diversas enfermedades
lisosomales: el reemplazamiento enzimatico y la reducciéon de sustrato. “La enfermedad de
Gaucher ha sido la primera en ser objeto de este tipo de terapias, con un nivel de éxito
importante”, sefala el experto. Sin embargo, “el principal problema que plantean es el
tratamiento de los sintomas neuroldgicos, muy relevantes en este tipo de patologias”,
afade. En este contexto, “se estan intentando mejorar las terapias existentes para lograr
efectos en el sistema nervioso central, a la vez que se estan desarrollando interesantes
estrategias alternativas, como la terapia génica, el silenciamiento de genes mediante RNA
de interferencia o la utilizacion de chaperonas para recuperar la actividad de enzimas
mutadas, entre otras”.

Premios y Becas FEEL

Como colofén del acto se hizo entrega del Premio FEEL de Investigacion al Mejor Péster
2010, al trabajo titulado “Utilizaciéon de la proteémica diferencial como estrategia para
identificar posibles nuevos biomarcadores para la enfermedad de Gaucher”, cuyo
investigador principal es el doctor Enrique José Calderdn, de la Unidad de Medicina Interna
del Hospital Universitario Virgen del Rocio, de Sevilla. Por su parte, el Premio FEEL de
Investigacion al Mejor Articulo Publicado en 2009 ha recaido en la publicacion titulada
“Nonsense-mediated mRNA decay process in nine alleles of Niemann-Pick type C patients
from Spain”, aparecida en la revista “Molecular Genetics and Metabolism”. La primera
firmante es la doctora Judit Macias, del Servicio de Bioquimica y Genética Molecular del
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Instituto de Bioquimica Clinica del Hospital Clinic de Barcelona.

Por ultimo, las Becas FEEL 2010 han recaido en los trabajos “Vitamina D,
globotriaosilesfingosina (LISO-GB3) y nefropatia de la enfermedad de Fabry”, a cargo del
doctor Alberto Ortiz, del Servicio de Nefrologia de la Fundacion Jiménez Diaz, de Madrid, y
“Correlacion de la disfuncién mitocondrial y apoptosis con la afectacién respiratoria en
mucopolisacaridosis fenotipo Hurler”, cuyo autor principal es el doctor Luis J. Aldamiz-
Echevarria, del Servicio de Metabolismo Pediatrico del Hospital de Cruces, en Barakaldo
(Bilbao).

Sobre FEEL

La FEEL, Fundacion Espafiola de Enfermedades Lisosomales, es una agrupacion de
especialistas médicos dedicados al abordaje de las enfermedades de depdsito lisosomal, un
subgrupo enmarcado dentro de las patologias raras. Quedé constituida como organizacién
sin animo de lucro en septiembre de 2006. La FEEL, constituida como organizacién sin
animo de lucro a finales de 2006, naci6 con la finalidad de apoyar y mejorar el
conocimiento, diagndstico y tratamiento de las enfermedades de baja prevalencia en
general, y de las patologias de depdésito lisosomal en particular, fomentando la
investigacion y el avance técnico y cientifico en este ambito, asi como promoviendo y
estimulando el intercambio de informaciéon entre los profesionales médicos nacionales e

internacionales a fin de contribuir a la capacitacion y perfeccionamiento de los especialistas,

que se traduce en una mejora en el bienestar de los enfermos.

200€

Tu SEQI.II'O Mﬁrcerﬂs con Tercems@ www.fenixdirecto.com

asistencia [ colcus s seguro |

Compartir esta noticia
Meneame Delicious Fresqui Digg FaceBook MySpace Yahoo
Google Live Favorites Technorati

Enviar esta noticia por e-mail

[=l Pulse aqui para enviar esta noticia por e-mail a algun amigo

Ultimas Noticias Archivo de noticias Noticias Diciembre 2010 Expertos abogan por la implantacion
de programas de cribado para las enfermedades de depdésito lisosomal.

Ultimas Noticias Noticias por Temas Noticias de Congresos Medicina Expertos abogan por la
implantacion de programas de cribado para las enfermedades de depdésito lisosomal.

Anuncios Google Vacuna Neumococo Medicina E Salute Congresos En Rosario

Post Grado Medic

Secciones y Servicios principales de PortalesMedicos.com:

Portada | Buscar | Especialidades | Casos Clinicos | Articulos | Imagenes | Diapositivas | Publicaciones | Revista | Diccionario| Apuntes | Examene

PortalesMedicos.com - Medicopedia.es - MedBook.es

Siga PortalesMedicos.com en I] yen E

Siga Noticias

Copyright 2010 NoticiasMedicas.es. El canal de noticias de PortalesMedicos.com | Condiciones de uso | (

http://www.noticiasmedicas.es/medicina/noticias/5938/1/Expertos-abogan-por-la-impl...

03/12/2010


sara.santacruz
Resaltado


