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Hematologia v Hemoterapia

La Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH) se suma a la celebracion del Dia
Mundial de las Enfermedades Raras (28 de febrero)

Las enfermedades de depdsito lisosomal,
paradigma de la medicina personalizada

e Los pacientes pueden tener manifestaciones de diferente intensidad y ver
afectados diferentes 6rganos y sistemas de forma simultanea o Unica

e Existen mas de 60 enfermedades de depdsito lisosomal, la mayoria de ellas
bien caracterizadas, y cada dia se identifican nuevas variantes genéticas,
algunas de ellas de significado incierto

e EI Grupo Espariol de Enfermedades de Depdsito Lisosomal (GEEDL) va a lanzar
un curso ‘on line’ para hematdlogos y esta desarrollando proyectos de
blusqueda activa de pacientes, seguimiento de la respuesta al tratamiento con
nuevos biomarcadores y técnicas de imagen en enfermedad de Gaucher

e Las enfermedades de depdsito lisosomal se deben a alteraciones en los genes
gue regulan la fabricacion de enzimas o proteinas que se encuentran en los
lisosomas de las células y que intervienen en la correcta degradacién de
complejos glucolipidicos procedentes de las células de la sangre

Madrid, 27 de febrero de 2018. Mafiana se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, unas patologias sobre las que “se viene realizando una importante labor de difusion
entre profesionales sanitarios y poblacién general, para dar a conocer la singularidad que
plantean estas entidades tanto en la atencidon sanitaria como por la repercusion social y
econdmica que originan en su entorno”, apunta la doctora Pilar Giraldo, presidenta del Grupo
Espafiol de Enfermedades de Depoésito Lisosomal (GEEDL), de la Sociedad Espafiola de
Hematologia y Hemoterapia (SEHH), y representante de la SEHH en Orphanet
(http://www.orpha.net), sitio web europeo que proporciona informacién sobre medicamentos
huérfanos y enfermedades raras. “Queda mucho por hacer en cuanto al diagnéstico precoz y
a la busqueda de tratamientos eficaces”, afiade.

La mayoria de las patologias hematoldgicas se consideran enfermedades raras por afectar a
menos de 1 persona por cada 2.000 habitantes. En el caso concreto de las enfermedades de
depdsito lisosomal (causadas por alteraciones en los genes que regulan la fabricacion de
enzimas o proteinas que se encuentran en los lisosomas de las células y que intervienen en
la correcta degradacion de complejos glucolipidicos procedentes de las células de la sangre),
“los pacientes pueden tener manifestaciones de diferente intensidad y ver afectados
diferentes 6rganos y sistemas de forma simultanea o Unica”, afirma la experta. Por todo esto,
las enfermedades de depdsito lisosomal “son el paradigma de la valoracion individualizada y
el tratamiento personalizado”.


http://www.orpha.net/

Existen mas de 60 enfermedades de depdsito lisosomal, la mayoria de ellas bien
caracterizadas, y “cada dia se identifican nuevas variantes genéticas, algunas de ellas de
significado incierto”, explica la doctora Giraldo. Las mas prevalentes son las enfermedades de
Gaucher, Fabry, Niemann-Pick y Pompe, las mucopolisacaridosis y la deficiencia de la lipasa
acida lisosdmica, y solamente una decena de ellas disponen de algin tipo de tratamiento.
“Los avances tecnologicos ayudan a identificarlas con mayor precision desde el punto de vista
biolégico”. Por otra parte, “la investigacibn en nuevas terapias permite mejorar las
expectativas de pacientes con graves complicaciones renales, cardiacas y osteomusculares”.
Sin embargo, “la afectacion neurolégica que presentan muchas de estas patologias carece de
terapias eficaces, por el momento”.

Desde el GEEDL “se va a lanzar un curso de formacion ‘on line’ dirigido a hematélogos y se
estan desarrollando diversos proyectos de busqueda activa de pacientes, seguimiento de la
respuesta al tratamiento con nuevos biomarcadores y técnicas de imagen en la enfermedad
de Gaucher”, comenta la experta. “También se estd llevando a cabo un proyecto biolégico
gue profundiza en los mecanismos inflamatorios subyacentes en estas entidades en busca de
nuevas dianas terapéuticas”, concluye.

Sobre la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH)

La SEHH es una sociedad cientifica cuyo fin es la promocion, desarrollo y divulgacion de la
integridad y contenido de la especialidad de Hematologia y Hemoterapia en sus aspectos
médicos, cientificos, organizativos, asistenciales, docentes y de investigacion. La hematologia
como especialidad abarca todos los aspectos relacionados con la fisiologia de la sangre y los
o6rganos hematopoyéticos, el diagnéstico y tratamiento de las enfermedades benignas y
malignas de la sangre, el estudio del sistema de hemostasia y coagulacién, y todos los
aspectos relacionados con la medicina transfusional, incluyendo el trasplante de progenitores
hematopoyéticos. La funcion profesional del hematdlogo cubre todas las vertientes del
ejercicio de la especialidad.

La SEHH, con 58 afios de vida, es hoy dia una organizacién con importante repercusion
cientifica. Muchos de los mas de 2.600 profesionales que la forman son figuras
internacionalmente reconocidas y contribuyen a que la Hematologia sea una de las partes de
la medicina espafiola con mas prestigio en el exterior. La obstaculizacion del progreso de la
ciencia y de la excelencia en la atencion médica, mediante la implantacién de medidas de
corte economicista o que tratan de disgregar la especialidad y de romper la unidad funcional
que requiere la atenciéon del paciente hematolégico, es un asunto que preocupa de manera
particular a la SEHH. La Sociedad considera que para una éptima atencion de los pacientes
es imprescindible contar con acceso a los avances médicos, fomentar la investigacion y
disponer de especialistas bien formados y altamente calificados en el manejo de las
enfermedades hematolégicas.
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