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casos que hay y la enorme variabilidad clinica existente entre
ellos

En el Congreso se hablé de esta enfermedad y de otras
hematolégicas raras, como la anemia de Fanconi, la
mastocitosis o la telangiectasia hemorragipara esencial

Las enfermedades raras son aquellas cuya prevalencia es menor de 5
personas por cada 100.000 habitantes. Por diversos motivos, “En Espafia
se ha avanzado notablemente en el estudio de estas patologias”, explicé
la doctora Pilar Giraldo, jefa de Seccién de Hematologia del Hospital
Miguel Servet, de Zaragoza, y presidenta del Comité Organizador de la
LIl Reunién Nacional de la Sociedad Espafiola de Hematologia y
Hemoterapia (SEHH) y XXVII Congreso Nacional de la Sociedad
Espafiola de Trombosis y Hemostasia (SETH).

“En un porcentaje de hasta el 40% de los casos, estas enfermedades
pueden pasar desapercibidas o confundirse con procesos diferentes, de
tal manera que su diagndstico puede retrasarse hasta bien entrada la
edad adulta si no presentan muchos sintomas”, comenté la experta. Mas
concretamente, las patologias metabélicas de origen lisosomal, como la
enfermedad de Gaucher, “son identificadas por el hematélogo de manera
fortuita, tras estudiar una anemia no justificada, un descenso de
plaquetas o un incremento de tamafio en el bazo”, afiadi6. No obstante,
al tratarse de patologias que afectan a diferentes 6rganos del cuerpo
humano, “se requiere la colaboracién de diferentes especialistas para su
estudio y tratamiento”. Lo mas operativo es la formacién de equipos
multidisciplinares. El tratamiento enzimtico sustitutivo del que se
dispone desde hace 20 afios ha supuesto una gran mejoria de los
sintomas y expectativas de calidad de vida, pero no consigue resolver
todas las complicaciones afiadidas.

“La busqueda de nuevos tratamientos y la realizacién de ensayos clinicos
en este tipo de enfermedades es dificil por los pocos casos que hay y la
enorme variabilidad clinica existente entre ellos”, afirmé la doctora
Giraldo. Por una parte, “es importante que los investigadores podamos
disponer de biobancos con muestras biolégicas de calidad asociadas a
datos clinicos basicos”, sefial6. Por otro lado, “es imprescindible aunar
fuerzas y establecer alianzas entre los investigadores de diferentes
centros y paises para promover estos estudios de la manera méas agil y
rapida posible, con el objetivo Ultimo de que el ciudadano obtenga el
méximo beneficio de los resultados obtenidos en nuevos y mejores
tratamientos”. En este contexto, la Red de Investigacion Biomédica
CIBERER aglutina a mas de 60 grupos de investigadores en
enfermedades raras del pais. También destacé el “importante papel” que
juegan las asociaciones de pacientes.

La enfermedad de Gaucher es una entidad rara de caracter hereditario
producida por el defecto en de una enzima (glucocerebrosidasa), lo que
produce el acumulo de un complejo gluco-lipido y un deterioro progresivo
en diferentes érganos. Su prevalencia es de un caso por cada 100.000
habitantes. Seglin datos del Registro Espafiol de Enfermedad de
Gaucher, hay un total de 359 pacientes identificados en nuestro pais, y
cerca de 2.000 portadores. En Aragén hay identificadas 18 familias que
suman 25 casos. “Esta patologia dispone de tratamientos que consiguen
reducir los sintomas y aproximar la calidad de vida y la supervivencia a
las de la poblacion general”, explicé la experta. Sin embargo, “existen
algunos problemas no resueltos en la enfermedad, como las
complicaciones éseas, los sintomas neurolégicos asociados o el riesgo
de desarrollar neoplasias hematoldgicas”.

En el Congreso se habl6 de esta enfermedad y de otras hematolégicas
raras, como la anemia de Fanconi, la mastocitosis o la telangiectasia
hemorragipara esencial.

Sobre la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH)

La SEHH es una sociedad cientifica cuyo fin es la promocién, desarrollo
y divulgaciéon de la integridad y contenido de la especialidad de
Hematologia y Hemoterapia en sus aspectos médicos, cientificos,
organizativos, asistenciales, docentes y de investigacion. Asimismo, se
plantea la necesidad de acercamiento a la sociedad en general, de tal
manera que se perciba y entienda el quehacer diario del hematélogo. Su
eje central estd constituido por los 17 grupos cooperativos que
actualmente la integran, cada uno de ellos centrado en un aspecto
concreto de la especialidad. Con 53 afios de vida, la SEHH es hoy en dia
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una organizacién muy potente y con una enorme repercusion cientifica,
pues muchos de los mas de 2.000 profesionales hematélogos que
forman parte de ella son figuras reconocidas internacionalmente desde
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Los pacientes de enfermedad de Gaucher tienen un 6% mas de riesgo de padecer una
neoplasia hematologica

Jueves, 24 de Noviembre de 2011

Madrid, 24 de noviembre de 2011.- Durante la 52* Reunion Nacional de la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia,
celebrada recientemente en Zaragoza y que ha reunido a mas de 1.400 especialistas de nuestro pais, tuvo lugar la ponencia “Investigacion
Traslacional en Enfermedades Hematol4gicas Raras”, en la que intervino la presidenta del Comité Organizador Local y jefa de
Seccion de Hematologia del Hospital Universitario Miguel Servet, la Dra. Pilar Giraldo. En su ponencia se resalté que en
investigaciones recientes se ha probado la asociacion directa de la enfermedad de Gaucher (EG) tipo I, la mas comn de las afecciones
(el 95% de los casos de EG), con algunas enfermedades neurolégicas, como es el Parkinson y con el desarrollo de proliferaciones
malignas. La doctora ha recalcado en su intervencion que un paciente de EG tiene un 5,9% mas de posibilidades que la poblacion general
de padecer un mieloma multiple (cancer de médula 6sea). En Espana hay un total de 359 pacientes identificados que padecen enfermedad
de Gaucher (EG) y unos 2.000 portadores.

Segun destaco la Dra. Giraldo, las enfermedades raras plantean problemas de diversa indole. A la dificultad diagnostica se suma que la
gran mayoria de estas enfermedades carecen de tratamiento eficaz y ello es un fuerte estimulo para realizar investigacion activa en
busqueda de soluciones que mejoren la calidad de vida de los pacientes, los ensayos clinicos particularmente son mas dificiles de realizar
que en otros tipos de enfermedades mas frecuentes.

“Estos problemas aumentan la importancia y necesidad de investigar y de llevar adelante estudios de la manera més &gil y rapida
posiblecon el objetivo Gltimo de que los pacientes obtengan el maximo beneficio de los tratamientos con la mayor seguridad posible”” ha
destacado la Dra. Giraldo. A esto ha afiadido que, ““es importanteque se acrediten los centros donde se dispone de grupos de trabajo
expertos en diferentes enfermedades raras, como de referencia para facilitar el diagnostico y seguimiento de los pacientes afectados y
que los investigadores podamos disponer de Biobancos estandarizados, con muestras bioldgicas de calidad contrastas asociadas a datos
clinicos bésicos. Es imprescindible aunar fuerzas y establecer alianzas entre los investigadores de diferentes centros y paises que
trabajan en estos temas para avanzar en los estudios”.

La enfermedad de Gaucher es una entidad de origen genético y hereditaria calificada como rara por su baja incidencia (un caso por cada
100.000 habitantes). Esta causada por mutaciones en el gen de la glucocerebrosidasa, lo que produce una deficiencia en la actividad de
esta enzima. El defecto genera una acumulacion de particulas en los lisosomas que derivan en un deterioro progresivo en diferentes
organos, principalmente del higado, el bazo y el sistema esquelético.

En cuanto al tratamiento, antiguamente los pacientes so6lo podian mejorar su estado con una esplenectomia (eliminacion total o parcial
del bazo) o con transfusiones de sangre. Hace ya mas de 20 afos, el panorama ha mejorado y actualmente los especialistas disponen de
varias opciones para conseguir reducir los sintomas y aproximar la calidad de vida y la supervivencia de los enfermos de Gaucher a las
de la poblacion general. Entre estas opciones se encuentra la terapia de sustitucion enzimatica (TSE) que restituye la enzima que
desencadena la enfermedad. Hoy en dia, existen dos terapias de estas caracteristicas para pacientes con enfermedad de Gaucher tipo I: la
imiglucerasa y, la opcion mas reciente, la velaglucerasa-alfa.

Segun ha informado la Dra. Giraldo durante la 52* Reunion Nacional de la SEHH, los resultados de estos tratamientos enzimaticos son
satisfactorios por los beneficios que aportan a los pacientes pero es necesario seguir investigando para hacer frente a las complicaciones
que siguen apareciendo, como las lesiones Oseas, las neurologicas y los tumores.

Informacion sobre la enfermedad de Gaucher

La enfermedad de Gaucher es la enfermedad genética de almacenamiento lisosdémico mas comun y representa un problema de salud
potencialmente grave. Como condicion congénita, la enfermedad de Gaucher tiene una duracion de por vida.

Fue descrita por primera vez en 1882 por el dermatologo francés, Phillipe Charles Gaucher. En 1965, las investigaciones de Brady
demostraron que la EG estaba producida por el déficit de la enzima lisosoémica [ -glucocerebrosidasa o B-glucosidasa acida (GBA),
responsable de la hidrolisis intracelular de la glucosilceramida y otros esfingolipidos afines ocasionando el almacenamiento de grandes
cantidades de glucocerebrosido en los lisosomas de los macrofagos (que son el tipo de células predominantemente afectadas en la
enfermedad de Gaucher). Estas células rellenas de lipidos se conocen como células de Gaucher y tienen un aspecto caracteristico como
“papel fino arrugado” con el nicleo desplazado hacia un lado. La infiltracion de las células de Gaucher explica la naturaleza
multisistémica de la enfermedad, afectando entre otros a bazo, higado, médula 6sea, esqueleto, pulmon, rifidn y sistema nervioso central.
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Esta patologia se transmite de manera autosomica recesiva, definida por la presencia de dos alelos mutantes en el gen de la GBA,
ubicado en la region q2 del cromosoma 1. Hasta la fecha, se han identificado mas de 200 alelos mutantes, los cuales disminuyen parcial o
totalmente la actividad catalitica de la enzima y a menudo reducen su estabilidad y vida media.

Las manifestaciones de la enfermedad son muy variables y se han descrito tres subtipos clinicos de la Enfermedad de Gaucher, en base a
la edad de aparicion y a la gravedad de la misma:

Tipo I, La mas frecuente, es una enfermedad de larga duracién (cronica) que afecta a varios organos (fundamentalmente higado, bazo y
huesos). No hay afectacion del sistema nervioso. La edad de inicio y la severidad de los sintomas son muy variables: algunas personas
tienen manifestaciones desde la infancia, mientras que otras no tienen ningtin sintoma hasta edad avanzada o incluso durante toda su
vida.

Tipo II o Neuropatica aguda. Se trata de un tipo muy raro y el mas grave. El inicio de los sintomas tiene lugar durante el primer afio de
vida, incluso antes del nacimiento (forma fetal) y los pacientes rara vez sobreviven mas de dos afos de edad.

Tipo III o Neuropatica subaguda. También es rara. Se caracteriza por la degeneracion neurologica progresiva y afectacion del higado,
bazo y huesos (mds raramente pulmoén). El inicio de los sintomas se da en la infancia y la adolescencia.

Acerca de Shire HGT

Human Genetic Therapies es la division de la compaiia biofarmacéutica Shire a través de la cual se investigan y desarrollan tratamientos
para patologias genéticas de baja prevalencia o enfermedades raras: Enfermedad de Fabry, el Sindrome de Hunter, la Enfermedad de
Gaucher y el Angioedema Hereditario. Su mision es mejorar la calidad de vida de las personas que padecen estas patologias y sus
familiares y poner a su disposicion farmacos innovadores que les ayuden afrontar su enfermedad.

Shire centra su actividad en areas terapéuticas concretas con el fin de brindar un servicio de excelencia a pacientes, cuidadores y
profesionales de la salud.

http://www.anisalud.com/es/actualidad/notas-de-prensa/los-pacientes-de-enfermedad-... 25/11/2011



AEG - Asociacién Esparfiola de Gastroenterologia |

hacerse socio de AEG | contactar AEG | inicio |

ASOCIACION ESPANOLA
DE GASTROENTEROLOGIA

Grupos de Trabajo > TESTE WWWW@ astornos funcionales

MENU

AEG
Publicaciones
Ayudas practicas

Ayudas para el médico
residente

Recursos para
enfermeria

Congresos
Becas

Agenda

Noticias

MBE

Webs de interés

Atencidén al paciente

NOTICIAS AEG

La enfermedad de Gaucher incrementa el riesgo de mieléma multiple en un 6%

JANO.es
24/11/2011

En Espafia hay un total de 359 pacientes identificados y unos 2.000 portadores de la
enfermedad.

Los enfermos de Gaucher tienen un 5,9% mas de posibilidades que la poblacién general de
padecer un mieloma multiple, ademas de que se ha probado su predisposicién a desarrollar
Parkinson, segin ha explicado la jefa de Seccién de Hematologia del Hospital Universitario
Miguel Servet, la doctora Pilar Giraldo, durante la 522 Reunion Nacional de la Sociedad
Espafiola de Hematologia y Hemoterapia, celebrada recientemente en Zaragoza.

Esta enfermedad, que es de origen genético y hereditaria, esta calificada como rara por su
baja incidencia. Actualmente, en Espafia hay un total de 359 pacientes identificados y unos
2.000 portadores. Esta causada por mutaciones en el gen de la glucocerebrosidasa, lo que
produce una deficiencia en la actividad de esta enzima. El defecto genera una acumulacion
de particulas en los lisosomas que derivan en un deterioro progresivo en diferentes 6rganos,
principalmente del higado, el bazo y el sistema esquelético.

Como el resto de enfermedades raras, Gaucher plantea problemas de diversa indole, segun
Giraldo, quien sefiala que, a la dificultad diagnéstica, se le suma que la gran mayoria de
estas enfermedades carecen de tratamiento eficaz, "y ello es un fuerte estimulo para realizar
investigacion activa en buUsqueda de soluciones que mejoren la calidad de vida de los
pacientes".

"Estos problemas aumentan la importancia y necesidad de investigar y de llevar adelante
estudios de la manera mas agil y rapida posible con el objetivo Ultimo de que los pacientes
obtengan el maximo beneficio de los tratamientos con la mayor seguridad posible"”, destaca
Giraldo, para quien es imprescindible "aunar fuerzas y establecer alianzas entre los
investigadores de diferentes centros y paises que trabajan en estos temas para avanzar en
los estudios™.
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= Un programa informatico afinara la evaluacién de los pacientes de la
enfermedad de Gaucher 08/07/2011
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= Espafia dispondra de nuevas terapias para la enfermedad de Gaucher
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Noticias
522 Reunidn de la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia

Los enfermos de Gaucher tienen un 6% mas de
riesgo de padecer una neoplasia hematologica

MADRID, 24 Nov. (EUROPA PRESS) -

Los pacientes de enfermedad de Gaucher tiene un 5,9 por ciento mas de posibilidades que la
poblacion general de padecer un mieloma multiple, ademéas de que se ha probado su predisposicion
en el casa padecer algunas enfermedades neurologicas como es el Parkinson, segun ha explicado la
jefa de Seccion de Hematologia del Hospital Universitario Miguel Servet, la doctora Pilar Giraldo,
durante la 522 Reunion Nacional de la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia, celebrada
recientemente en Zaragoza.

Esta enfermedad, que es de origen genético y hereditaria, esta calificada como rara por su baja
incidencia. Actualmente, en Espafia hay un total de 359 pacientes identificados que padecen
enfermedad de Gaucher y unos 2.000 portadores.

Esté causada por mutaciones en el gen de la glucocerebrosidasa, 1o que produce una deficiencia en
la actividad de esta enzima. El defecto genera una acumulacion de particulas en los lisosomas que
derivan en un deterioro progresivo en diferentes 6rganos, principalmente del higado, el bazo y el
sistema esquelético.

Como el resto de enfermedades raras, Gaucher plantea problemas de diversa indole, segun Giraldo,
quien sefiala que, a la dificultad diagnostica, se le suma que la gran mayoria de estas enfermedades
carecen de tratamiento eficaz, "y ello es un fuerte estimulo para realizar investigacion activa en
busqueda de soluciones que mejoren la calidad de vida de los pacientes".

"Estos problemas aumentan la importancia y necesidad de investigar y de llevar adelante estudios
de la manera mas agil y rapida posible con el objetivo dltimo de que los pacientes obtengan el
maximo beneficio de los tratamientos con la mayor seguridad posible”, destaca Giraldo, para quien
imprescindible "aunar fuerzas y establecer alianzas entre los investigadores de diferentes centros y
paises que trabajan en estos temas para avanzar en los estudios".

© 2011 Europa Press. Estd expresamente prohibida la redistribucion y la redifusion de todo o parte
de los servicios de Europa Press sin su previo y expreso consentimiento.
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La enfermedad de Gaucher incrementa el riesgo

de mieléma multiple en un 6%
JANO.es - 24 Noviembre 2011 17:54

En Espana hay un total de 359 pacientes identificados y unos 2.000
portadores de la enfermedad.

Los enfermos de Gaucher tienen un 5,9% mas de posibilidades que la
poblacion general de padecer un mieloma multiple, ademas de que
se ha probado su predisposicion a desarrollar Parkinson, segiin ha
explicado la jefa de Seccion de Hematologia del Hospital
Universitario Miguel Servet, la doctora Pilar Giraldo, durante la 522
Reunién Nacional de la Sociedad Espainola de Hematologia y
Hemoterapia, celebrada recientemente en Zaragoza.

Esta enfermedad, que es de origen genético y hereditaria, esta
calificada como rara por su baja incidencia. Actualmente, en Espana
hay un total de 359 pacientes identificados y unos 2.000 portadores.
Esta causada por mutaciones en el gen de la glucocerebrosidasa, lo
que produce una deficiencia en la actividad de esta enzima. El
defecto genera una acumulacion de particulas en los lisosomas que
derivan en un deterioro progresivo en diferentes 6rganos,
principalmente del higado, el bazo y el sistema esquelético.

Como el resto de enfermedades raras, Gaucher plantea problemas
de diversa indole, segln Giraldo, quien sefnala que, a la dificultad
diagnostica, se le suma que la gran mayoria de estas enfermedades
carecen de tratamiento eficaz, "y ello es un fuerte estimulo para
realizar investigacion activa en bisqueda de soluciones que mejoren
la calidad de vida de los pacientes”.

"Estos problemas aumentan la importancia y necesidad de investigar

http://herenciageneticayenfermedad.blogspot.com/2011/11/la-enfermedad-de-gaucher... 29/11/2011
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destaca Giraldo, para quien es imprescindible "aunar fuerzas y
establecer alianzas entre los investigadores de diferentes centros y
paises que trabajan en estos temas para avanzar en los estudios".

Sociedad Espanola de Hematologia y Hemoterapia

Actualidad Ultimas noticias - JANOes - La enfermedad de Gaucher
incrementa el riesgo de mieloma multiple en un 6 - JANO.es -
ELSEVIER

Publicado por salud equitativa en 07:15

0 comentarios:

Publicar un comentario en la entrada

Comentar como: Seleccionar perfil...

|  Publicar un comentario || Vista previa |

29/11/2011



Actualidad Ultimas noticias - JANOes - La enfermedad de Gaucher incrementa el ries... Page 1 of 1

HEMATOLOGIA Y HEMOTERAPIA

La enfermedad de Gaucher incrementa el riesgo de mieléma multiple en un 6%

JANO.es - 24 Noviembre 2011 17:54

Vota
Resultado

0 votos
*_Comentarios - 0

En Espafa hay un total de 359 pacientes identificados y unos 2.000 portadores de la enfermedad.

Los enfermos de Gaucher tienen un 5,9% mas de posibilidades que la poblacién general de padecer un mieloma maltiple, ademas de que se ha
probado su predisposicion a desarrollar Parkinson, segun ha explicado la jefa de Seccion de Hematologia del Hospital Universitario Miguel Servet, la
doctora Pilar Giraldo, durante la 52 Reunién Nacional de la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia, celebrada recientemente en Zaragoza.

Esta enfermedad, que es de origen genético y hereditaria, esta calificada como rara por su baja incidencia. Actualmente, en Espafia hay un total de 359
pacientes identificados y unos 2.000 portadores. Esta causada por mutaciones en el gen de la glucocerebrosidasa, lo que produce una deficiencia en la
actividad de esta enzima. El defecto genera una acumulacion de particulas en los lisosomas que derivan en un deterioro progresivo en diferentes
6rganos, principalmente del higado, el bazo y el sistema esquelético.

Como el resto de enfermedades raras, Gaucher plantea problemas de diversa indole, segin Giraldo, quien sefiala que, a la dificultad diagnéstica, se le
suma que la gran mayoria de estas enfermedades carecen de tratamiento eficaz, "y ello es un fuerte estimulo para realizar investigacion activa en
busqueda de soluciones que mejoren la calidad de vida de los pacientes".

"Estos problemas aumentan la importancia y necesidad de investigar y de llevar adelante estudios de la manera méas agil y rapida posible con el
objetivo Gltimo de que los pacientes obtengan el maximo beneficio de los tratamientos con la mayor seguridad posible", destaca Giraldo, para quien es
imprescindible “aunar fuerzas y establecer alianzas entre los investigadores de diferentes centros y paises que trabajan en estos temas para avanzar en
los estudios".

http://www.jano.es/jano/actualidad/ultimas/noticias/janoes/enfermedad/gaucher/incre... 29/11/2011
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