
ENFERMEDADES RARAS/ Relevancia y denuncia de las necesidades en estas patologías tras la aprobación de las líneas estratégicas del ministerio
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¿Por qué se invierte tan poco en
enfermedades raras? La jornada
“Ética de la investigación”en estas
patologías, que celebró el Ciberer
la semana pasada en Madrid,abrió
eldebate.‘Eficiencia’ fue lapalabra
clave para responder al interrogan-
te.Porque,“todoensayodebeserlo,
pero la promoción en investigación
en este campo es poco eficiente, ya
queescaseaelnúmerodepacientes
con estas patologías”, recalcó
Diego Gracia, presidente de la
Fundación Ciencias de la Salud.

La solución pasa por la articula-
ción de iniciativa privada y pública.
“Aquí en Europa no articulamos
ese principio, se lo endosamos al
Estado”, criticó.Por eso, como dijo
Francesc Palau, director científico
del Ciberer, “el planteamiento de
hacer ensayos clínicos aleatorios
doble ciego es muy difícil en este
área”.No obstante,este centro,que

cuenta con un banco de muestras
en el Hospital La Fe, tiene en mar-
chaunproyectoconuncomponen-
te clínico y terapéutico importante.

Tras dos años estudiando las ata-
xias cerebelosas de origen no filia-
do o con déficit de coenzima Q10,
han investigado los mecanismos
por los que se produce y han conse-
guido un mejor pronóstico. Los
datos preliminares: los que recibie-
ron en dos años el tratamiento con
coenzima Q10 han mostrado una
mejoría clínica.Aunque,“encontra-
mos pocos casos con los genes
mutados. Debe haber un número
de genes mayor de lo que se ha des-
crito hasta ahora”,dijo Palau.

Estos genes constituyen la diana
de los esfuerzos de los investiga-
dores para decidir las rutas bioló-
gicas. Pero, “hay una gran hetero-
geneidad genética”, apostilló. Lo
que plantea otra cuestión clave en
los ensayos, la reflexión ética de
los biobancos.Teresa Pàmpols, del
Clínic de Barcelona, abogó por

compartir las muestras entre cen-
tros. Eso sí, “siempre debemos
saber de quién es la muestra y
guardar confidencialidad”,dijo.

Vulnerabilidad del paciente
Esto genera un dilema entre esa
necesidad de compartir y la protec-
cióndedatos.LosComitésdeÉtica
juegan un papel fundamental,
igual que el clínico con la actitud
del paciente a participar en la
investigación. Esta vulnerabilidad
del enfermo crea un desequilibrio
entre riesgo y beneficio. Pero, hoy,
los pacientes con enfermedades
raras están dispuestos a correr ries-
gos en los ensayos, debido a la gra-
vedad o degeneración que sufren,
señaló Francisco Abajo, de la
AEMPS. Por lo que queda abierta
una controversia ética más: los
sujetos vulnerables deben recibir
una especial protección, y la inves-
tigación sólo es aceptable cuando
no pueda realizarse igual de bien
en pacientes no vulnerables.

Sóloafectaaunas240personas
en toda España,pero la pasada
semana la Hemoglobinuria
Paroxística Nocturna (HPN)
fue motivo de congreso nacio-
nal en Madrid, el primero cele-
brado en España y promovido
por la Asociación Nacional de
pacientes de HPN, pero en el
que también participaron
importantes hematólogos
españoles. Las técnicas de cito-
metría de flujo, por las que se
establece el diagnóstico funda-
mental de esta enfermedad
rara de base genética, fue uno
de losaspectosdestacadosenel
encuentro, según contó a GM
el doctor Emilio Ojeda, del
Puerta de Hierro. En concreto,
destacó la incorporación de
determinadas técnicas de cito-
metría utilizando los marcado-

res específicos flair. A su vez,
hizohincapiéen lagranaporta-
ción terapéutica desde hace
dos años de eculizumab, anti-
cuerpo monoclonal que blo-
quea el complemento y mejora
el pronóstico de los pacientes.

La citometría protagoniza el
primer congreso de HPN

I. FERNÁNDEZ

Madrid

Coincidiendo con la recién pre-
sentada Estrategia Nacional de
Enfermedades Raras por el minis-
terio, la Federación Española de
estas enfermedades (Feder) ha
presentado los datos de un estudio
pionero,el primero en España con

datos científicos sobre la verdade-
ra situación de los afectados por
enfermedades raras (ER).

Los resultados muestran una
situación extrema. La falta de
información y formación médica y
científica sobre las ER, así como
los retrasos diagnósticos inacepta-
bles, los diagnósticos equivocados
y la aplicación de tratamientos, en

algunos casos nocivos, son la con-
secuencia de que hasta un 40 por
ciento de los afectados —son más
de 3 millones las personas afecta-
das por ER en España— hayan
tenido que desplazarse más de 5
veces de su provincia en los últi-
mos dos años, explicó Claudia
Delgado, directora del Feder. No
sólo eso, uno de cada 5 afectados

tarda10añosen serdiagnosticado.
Lo que implica un alto impacto
familiar,psicológico y económico.

Un 20 por ciento de la economía
familiar sedestinaa laenfermedad.
Además, sólo el 6 por ciento utiliza
medicamentos huérfanos, princi-
palmente por su alto precio, por la
inexistencia del producto,o porque
se tenga que obtener en otro país.

Por eso, las siete líneas estratégi-
cas del ministerio deberán abor-
dar dos aspectos clave, según
Francesc Palau, director del Cibe-
rer: estructurar el SNS en un siste-
ma de atención primaria, especia-
lizada y centros de referencia que
sea eficaz, reorganizando la asis-
tencia sanitaria; y formar al profe-
sional sanitario en ER.

La falta de formación en ER obliga a viajar a los afectados por España
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Ensayos y dianas moleculares
en patologías raras, a debate

Acto inaugural de la jornada sobre “Ética de la investigación en enfermedades raras”, organizada por el Centro de Investigación Biomédica
en Red de Enfermedades raras (Ciberer) en el aula magna de la Fundación Jiménez Díaz, la semana pasada en Madrid.

● Instan a promover iniciativa pública y privada en estos proyectos poco “eficientes”
●El Ciberer destaca un estudio de dos años con coenzima Q10 en ataxias cerebelosas

●Casi la mitad de estos enfermos ha tenido que desplazarse de su provincia más de 5 veces en los últimos dos años, según un estudio pionero

Fomentar la investigación
acerca de la hipertensión pul-
monar, consiguiendo mejorar,
así, la calidad de vida de las
personas que la padecen es el
objetivo principal de la recién
creada Fundación contra la
Hipertensión Pulmonar
(FCHP). Una enfermedad
rara de origen desconocido y
que, de las 100.000 personas
diagnosticadas por esta pato-
logía,unas 5.000 se encuentran
en España. Cifra que aumenta
debido a los diagnóstico erró-
neos causados por el descono-
cimiento de la enfermedad.

La presentación oficial de
esta fundación, una organiza-
ción que pertenece a la Fede-
ración Española de Enferme-

dades Raras (Feder), tendrá
lugar el próximo 12 de
noviembre.

Fondos a la investigación
La FCHP articulará el fomen-
to de la investigación a través
de varias claves: de los fondos
a la investigación de su cura-
ción y la evolución en los trata-
mientos paliativos; de los cen-
tros de referencia en España
que marquen la pauta a nivel
mundial; de las unidades espe-
cializadas de investigación, en
contacto directo con laborato-
rios y pacientes; y de la forma-
ción de investigadores y médi-
cos, que trasladen sus conoci-
mientos al día a día en cada
centro hospitalario.

La hipertensión pulmonar
ya tiene Fundación

En la HPN se produce una destrucción
de los glóbulos rojos.
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