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iQué ocurreen”
el cerebro?

Se calcula que un 10 % de la poblacién mundial padece
~ dislexia. A pesar de los afios de investigacion
- transcurridos las causas que hay detras de este
trastorno del ;gi" gisen.sir_‘i:f star cl

Texto de EDUARDO MESA LEIVA, periodista cultural
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n este preciso momento,
su cerebro estd realizando
una proeza asombrosa: estd
leyendo. Sus ojos analizan
la pdgina en pequefios mo-
vimientos  espasmddicos.
Cuatro o cinco veces por se-
gundo, su mirada se detiene
el tiempo suficiente para
reconocer una o dos pala-
bras. Por supuesto, usted
no se percata de cémo esta
informacion va ingresando entrecortadamente. Solo
los sonidos y los significados de las palabras llegan a
su mente consciente». Con estas palabras comienza
su ensayo El cerebro lector Stanislas Dehaene, uno
de los lideres mundiales en neurociencia cognitiva.
De esta forma nos enfrentamos a unas pocas marcas
en un papel en blanco que, proyectadas en nues-
tra retina, pueden evocar todo un universo. De esta
forma procesamos la informacién. De esta forma lee-
mos. Lo que parece algo casi mdgico es el resultado
de un complicado conjunto de mecanismos que se
combinan para concretar la lectura. Una capacidad
relativamente reciente para los humanos, que se re-
monta no mds alld de los 6000 afios. Sin embargo,
el cerebro, tal y como hoy lo conocemos, tiene unos
200 000 afios de andadura. Descubrir de donde surgid
esa maravillosa capacidad para leer es el objetivo de
este investigador francés. Estudiar las adaptaciones,
cambios, giros y ajustes de la arquitectura cerebral
para conseguir tal proeza. Analizar también sus des-
ajustes o trastornos, como la dislexia.

;QUE DCURRE EN EL CEREBRO?

La Organizacién Mundial de la Salud estima que en
torno a un 10 % de la poblacién del planeta padece
dislexia, lo que equivale a aproximadamente 700 mi-
llones de individuos. En Espaiia la cifra supera los 4,6
millones de personas y 800 000 escolares en las aulas.

Sin embargo, todavia hoy, este trastorno estd sub-
diagnosticado. Solo un 4 % de los afectados sabe que
lo son y tan solo el 33 % de nifios y nifias con dislexia
reciben la atencion profesional necesaria.

En ocasiones los profesores se encuentran con un
nifio o una nifia que se resiste a la lectura. Su nivel
de inteligencia es normal, o incluso por encima del
promedio en determinadas dreas. Pero la lectura pa-
rece una barrera infranqueable. Confunde las sflabas,
mezcla los sonidos, une o separa las palabras de ma-
nera incorrecta...La visita a un especialista confirma
el temido diagndstico: dislexia. ;Qué mecanismos
cerebrales se esconden detrds de este trastorno?
:Qué pasa en el cerebro?

«La dislexia es un trastorno o dificultad especifi-
ca del aprendizaje de la lectura (y de la escritura) de
base neurobiolégica, con un componente genético
importante, que afecta de manera persistente a la
decodificacién fonolégica (exactitud lectora) y/o al

reconocimiento de palabras (fluidez y velocidad lec-
tora) y por lo tanto puede verse afectada también la
comprension lectora, interfiriendo en el rendimien-
to académico de la persona que la padece”, explica la
meédica especialista en Medicina Familiar y Comunita-
ria y presidenta de la Federacién Plataforma Dislexia,
Esther Lépez Carvajales.

«Las dificultades de lectoescritura pueden caracte-
rizarse por los problemas para leer palabras a través
de la ruta fonolégica (subléxica), que utilizamos pa-
ra traducir las silabas en fonemas y para la lectura de
palabras nuevas o de uso infrecuente; y/o dificulta-
des para leer palabras a través de la ruta visual (Iéxica)
que utilizamos para leer palabras de uso frecuente»,
afiade Pablo Ruisoto, doctor en Neuropsicologia.

Como explican los expertos, el aprendizaje de la
lectura modifica de manera importante nuestro cere-
bro. Necesitamos una ensefianza expresa, consistente
e intensa, para lograr convertirnos en lectores exper-
tos. En ese camino de aprendizaje se crean unaserie de
conexiones entre las dreas del cerebro que procesan la
vision y las que procesan el lenguaje. La estructura-
cién de esta nueva red tiene un punto central en el
llamado giro fusiforme (una zona de «pliegues» del
cerebro) que nos permite ir pasando progresivamen-
te de la lectura de una letra a otra (de manera lenta)
hasta dominar un proceso mucho mds automadtico y
predictivo, propio de los lectores expertos. Este ca-
mino de aprendizaje no logra estructurarse en las
personas disléxicas, a pesar del entrenamiento cons-
tante. «Se entiende que todo ello viene precisamente
de que esos cambios que deben producirse en el cere-
bro, la creacion de nuevas conexiones en esas dreas,
no se estdn produciendo correctamente», argumenta
Aardn Ferndndez del Olmo, doctor en Psicologia y
miembro de la seccién de Neuropsicologia de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia (SEN).

Los estudios, recuerda la doctora Lépez, sefialan
que una lectura fluida solo es posible si interactiian
tres sistemas de procesamiento principales, localiza-
dos en el hemisferio cerebral izquierdo: el drea visual
de la forma de las palabras (VWFA, del inglés visual
word form area) entre el I6bulo temporal y occipital,
cuya funcidn es permitir el reconocimiento visual de

La DCDC2, gen cuyas mutaciones se cree
que estan asociadas con la dislexia.
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las palabras; el drea de Broca, esencial para la deco-
dificacién grafema-fonema y el Area de Wernicke,
entre el I6bulo temporal y el parietal, encargado es-
pecificamente del andlisis de las palabras v que parece
funcionar como una region integradora en la que se
produciria la asociacién entre grafemas (minima uni-
dad distintiva de un sistema de escritura de cualquier
lengua) y fonemas.

Aunque no existe un consenso sobre las causas que
provocan este trastorno del aprendizaje de la escritu-
ra, la hipétesis de un déficit fonolégico del lenguaje
es la mds aceptada por la comunidad cientifica, a jui-
cio de Concepcién Barceld, docente especialista en

dificultades especificas del aprendizaje y presidenta
de la Asociacién de Dislexia y otras DEA de la Co-
munitat Valenciana. Segtin esta experta, este déficit
fonoldgico afecta a la conciencia fonolégica (CF), la
habilidad lingiiistica que nos permite reflexionar so-
bre el lenguaje oral; la memoria fonoldgica o verbal
a corto plazo y la memoria operativa (capacidad de
retener la informacién verbal y manipularla); las ha-
bilidades de denominacién ripida (el tiempo que se
tarda en denominar un objeto, un color, una letra, un
niimero, etc.); la integracién del principio alfabético
(la correspondencia de los sonidos o fonemas con los
grafemas o letras). «Todas las dificultades anteriores

Gracias al giro fusiforme pasamos progresivamente en
la lectura de una letra a otra hasta dominar el proceso
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impactan sobre la fluidez lectora de las personas con
dislexia. Leer con fluidez quiere decir leer con buena
velocidad (nimero adecuado de palabras por minu-
to), con buena precisién (sin cometer errores) y con
buena prosodia (acento, entonacién, ritmo adecua-
do, expresién...), con la finalidad de comprender el
texto», asevera Barcel6.

«Pese a este conocimiento, resulta dificil orga-
nizar las causas, efectos y consecuencias que hay
detrds, ya que parece que tenemos claras las dreas,
y posiblemente algunos mecanismos que no estdn
funcionando correctamente, como por ejemplo la mi-
gracién neuronal temprana, pero poca claridad sobre
el motivo que hay detrds de ello», concluye Aarén
Ferndndez del Olmo.

COMPONENTES GENETICOS

Uno de los aspectos sobre los que parece existir ma-

GRUPO DE
CONTROL

GRUPO DE
DISLEXICOS

ETAL

g Nivel de adaptacion
| Menos IEEEEEEEEERTTTT ] Mas

Si una voz Unica pronuncia palabras, el cerebro se
acostumbra de inmediato y se adapta, pero si es una voz
diferente, no se adapta. La diferencia en adaptacion es
grande , como se ve en el cerebro de arrriba a la izquierda.
Pero, los dixélicos se adaptan mucho menos, como se ve en
el cerebro de abajo a la izquierda.

yor consenso cientifico es la predisposicion genética
a sufrir esta dificultad en el aprendizaje. «Los casos
de dislexia tienden a repetirse en las familias, y es-
tudios con gemelos sugieren una heredabilidad de
entre el 40 y el 60 %, similar a otras funciones cog-
nitivas», sostiene Pablo Ruisoto. La investigacién
genética ha descubierto que son varios los genes
que podrfan estar involucrados en este trastorno tan
complejo, aunque el mecanismo exacto de actuacién
sobre la dislexia continia siendo un campo abierto a
la exploracién. «Si bien hay varios candidatos (ge-
nes DYX1C1, DCDC2, DYX9, y DYX2, por ejemplo)
que parecen centrar los estudios actuales (Peterson
& Pennington, 2015) no se debe olvidar que el am-
biente también puede jugar un papel importante, si
bien se sigue necesitando mds precisién en los estu-
dios que tratan de delimitar estas relaciones», afiade
Ferndndez del Olmo.

Tampoco es una cuestién ficil para la ciencia es-
timar si este trastorno afecta mds a los nifios o a las
nifias. Si hasta fechas relativamente recientes se con-
sideraba que la dislexia era mds prevalente en el sexo
masculino, nuevas investigaciones estiman que el
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predominio masculino es muy bajo, por lo que la pre-
valencia seria similar en ambos sexos, en opinion de la
especialista Esther Lopez. «Esta aparente discrepan-
cia entre unos estudios y otros se explicaria porque
la dislexia en el nifio se identifica mds ficilmente al
asociarse a mds problemas de conducta», argumenta.
«Las chicas, al contrario, suelen emplear estrategias
de compensacion que ocultan o enmascaran sus difi-
cultades de lectura», afiade Concepcién Barcelo.

DETECCIGN E INTERVENCION TEMPRANA

La deteccién temprana de este trastorno (etapa de
infantil y primeros cursos de primaria) resulta fun-
damental para abordar el problema e intervenir
decisivamente. Especialistas como Concepcién Bar-
celé consideran un error del sistema educativo
esperar a que el alumno o alumna «madure», per-
diendo asi un tiempo precioso para atajar la dislexia.
«Existe sobrada evidencia cientifica que constata que
la deteccion e intervencién temprana en la dislexia es
la clave para el éxito escolar futuro. Los cerebros de
los nifios y nifias pequefios tienen una mayor “plas-
ticidad” para desarrollar y fortalecer las conexiones
neuronales necesarias y mejorar las habilidades de
lectura y escritura», asegura esta especialista en
DEA. Aunque cada nifio o nifia tiene su propio ritmo,
resulta clave identificar lo mds pronto posible cual-
quier sintoma de alerta. «Contribuye a optimizar las
habilidades académicas deficitarias y a minimizar
el impacto emocional que conlleva el fracaso es-
colar (pobre autoconcepto, desmotivacién, estrés,
depresion, conductas disruptivas...)», puntualiza
Esther Lopez Carvajales.

Un sistema educativo rigido, (basado esencialmen-
te en la lectura y la escritura) provoca innumerables
problemas emocionales y conductuales en las per-
sonas con dislexia. Como afirma el investigador en
psicolingiiistica de la Universidad Libre de Bruselas
Jesus Alegria «la dislexia no tratada adecuadamente
estd en la base de un circulo vicioso que hace que un
problema que inicialmente podria estar limitado a la
adquisicion de la lengua escrita se transforme progre-
sivamente en un problema que invade la vida entera
del disléxico».

Explicar al nifio o nifia qué es lo que le ocurre,
contarle que su dificultad nada tiene que ver con su
potencial intelectual, acompaifiarles en todo el pro-
ceso, escuchar y atender a sus necesidades, asi como
potenciar las fortalezas y capacidades son algunas de

Es un trastorno créonico en
el que hay que integrar lo
educativo, lo emocional

y lo neurocognitivo

SHUTTERSTOCK

La deteccion temprana y tratamiento de la dislexia es
fundamental para el éxito escolar futuro y minimiza el impacto
emocional que conlleva el fracaso académico.

las estrategias encaminadas a procurar el bienestar
emocional y apuntalar la autoestima, segiin Concep-
cién Barcel6. «Cuando se le ofrece la oportunidad de
brillar en algo que se le da bien, supone una inyeccién
de motivacién y autoestima que transciende al resto
de aprendizajes», concluye la experta.

NUEVAS INVESTIGACIONES

:Cudl es el horizonte para la investigacién en relacion
a la dislexia? «Las iltimas investigaciones sobre el
campo de la dislexia se orientan a la delimitacion de
las causas genéticas y su interaccién con el ambien-
te para comprender su desarrollo y lograr también
una deteccion temprana de la misma», explica el
doctor en Psicologia Aarén Ferndndez del Olmo.
Comprender las bases neurobioldgicas de la dislexia
resultara esencial en el futuro para implementar nue-
vas soluciones a este problema, segtin Pablo Ruisoto.
«Los estudios indican que la dislexia es un trastorno
crénico, y que no deberia considerarse un retraso
madurativo transitorio>, sostiene Esther Lopez, para
quien es urgente, cuando hablamos de dislexia, inte-
grar lo educativo, lo emocional y lo neurocognitivo.
Desde la Federacién Plataforma Dislexia se abo-
ga por cerrar la brecha entre la investigacién y su
aplicacidon en las aulas. Todo nifio y nifia , aseguran,
requiere una intervencion terapéutica que le permita
«desarrollar y rentabilizar sus recursos».
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Cuatro claves para practicar el ayuno. ;Por

qué adelgaza? ;Quée como despues? ;Aumenta

mi esperanza de vida? Esto dice la ciencia...

JULIA FERNANDEZ

amoda del ayuno no pasa
L de moda. Hace ya unos

anos que la rescataron gu-
rus del fitness y de la nutricion
como técnica infalible para man-
tenernos saludables y esculpir
nuestra figura. Luego, fue copia-
da por actores, cantantes, influen-
cers... Y no hay gimnasio donde
no haya un grupo de fanaticos
predicando sus bonanzas a pe-
cho descubierto (y si, hablamos
de forma literal). Ante esta ava-
lancha, muchos profesionales de
la salud han decidido tomar car-
tas en el asunto para intentar po-
ner sensatez a una practica que
nos parece muy moderna, pero
que forma parte de las tradicio-
nes desde la prehistoria.

1. (Por donde empiezo?

El ayuno va de abstenerse total o
parcialmente de comer y beber
durante un periodo de tiempo. Pero
hay varias modalidades: hacerlo
durante paréntesis prolongados;
por ejemplo, durante tres dias; o
de modo intermitente, undia siy
otro no.

También hay una tercera via, la
mas sencilla y facil de llevar con
nuestro ritmo de vida: «Es lo que
llamamos ingesta restringida en
el tiempo», explica Lidia Daimiel,
investigadora senior en el Institu-
to IMDEA Alimentacion. Y esla que
mas conocemos: hi comida ni be-
bida (salvo agua o infusiones) du-
rante unas horas cada dia. Pue-
den ser entre 8, que es casilo que
hacemos todos si cenamos pron-
to, y 16, si somos muy esfrictos.

Lo mas facil «<y recomendable»
es elegir el periodo de ayuno por
la noche, porque al incluir el pe-
riodo de dormir cuesta, obviamen-
te, menos. «Y mejor adelantar la
cena que retrasar el desayuno»,
prosigue la también docente en la
Universidad CEU San Pablo.

2. ;De verdad adelgaza?

El ayuno en la sociedad actual se
hace por varios motivos. El méas
famoso es porque dicen que ayu-
da a perder peso. «Es una estrate-
gia mas para ello». La explicacion
la da la ciencia: «El periodo de ayu-
no deja a las células sin su princi-
pal fuente de energia», detalla Dai-
miel. Se ponen «al ralenti» y, ade-

mas de reducir algunas funciones,
tiran de las reservas que tenemos
para seguir con su trabajo. Son
«como un fabrica» que paraliza
unas funciones, se centra en otras
y busca recursos en lo almacena-
do. Y es por esto mismo que se de-
saconseja en ninos, porque ellos
y sus células estan «en crecimien-
to» y tienen necesidades constan-
tes. «No se puede aplicar lo de si
es bueno para mi que soy su pa-
dre, también para él», avisa.

3. (Puedo comerloquequierael
resto del tiempo?

El ayuno no nos da via libre para
comer de todo cuando nos toca
volver a ingerir alimentos. La cla-
ve es que durante este tiempo co-

mamos saludable y equilibrado.
En la primera ingesta tras la res-
triccion «habria que evitar, por
ejemplo, los hidratos de liberacion
répida (dulces, pan blanco...)», dice
Daimiel. Porque, siguiendo con el
simil del motor de un coche al ra-
lenti, «<seria como pegarle un ace-
lerén».

«Un buen desayuno seria una
tostada de pan integral con hu-
mus» porque metemos al cuerpo
«carbohidratos de liberacion len-
ta, fibra y proteina». Pese a todo,
también conviene estar atento a
nuestras sensaciones, porque ayu-
nar presenta dificultades que pue-
den llevarnos al fracaso: nos pue-
de dar mas sensacion de hambre
(esto habria que tenerlo regulado

de antes, saber como funciona,
aconseja la experta); y puede re-
sultar «dificil de mantener en el
tiempo» por nuestro ritmo de vida.

4. {Mejoramisalud?

Reducir nuestra ingesta calori-
ca en general si mejora la sa-
lud... y lo que es mejor, también
tiene efectos positivos en la for-
ma en que envejecemos. Una re-
duccién de entre un 20 y un 30%
estira la esperanza de vida y me-
jora el estado fisico cuando ya
tenemos cierta edad. Asi lo de-
mostraron en un estudio con ra-
tones los investigadores [naki
Milton Laskibar y Maria Puy Por-
tillo, del grupo de Nutricion y
Obesidad de la Universidad del

Pais Vasco hace un par de afios.

Sin embargo, los expertos pi-
den ser cautos. Una de ellas es
Idoia Labayen, profesora de la Uni-
versidad Ptiblica de Navarra e in-
vestigadora en el Instituto de In-
novacion y Sostenibilidad de la Ca-
dena Agroalimentaria. Los estu-
dios que han demostrado los be-
neficios del ayuno intermitente
en el metabolismo de la glucosa
se han hecho «con animales; si ha-
blamos de personas, solo encon-
tramos resultados muy prelimi-
nares». Por eso, ahora ya hay va-
rios en marcha, entre ellos el que
comparten el centro navarroy la
Universidad Publica de Granada.
Para conocer sus resultados toda-
via habra que esperar.

ILUSTRACION FELIP ARIZA

Quién puede ayunar...
y quién no

Ayunar no es algo que pueda
hacer todo el mundo. Y no tiene
que ver con su fortaleza mental
para no asaltar la nevera, sino
por su caracteristicas fisiol 6gi-
cas. Si estas embarazada o en

periodo de lactancia estd desa-
consejado. Y 1o mismo ocurre
con ninos y adolescentes: en
este caso, se ha demostrado
con estudios que quien no de-
sayuna bien, por ejemplo, rin-
de menos en clase.

Las personas que sufren mi-
grafias tampoco deberian pa-
sar largos periodos de tiempo

sin comer porque aumenta el
riesgo de sufrir un episodio, ex-
plica la Sociedad Espaiiola de
Neurologia. Y tampoco deben
ayunar personas con trastor-
nos alimentarios, con bajo peso
o problemas hormonales. En
todo caso, lo recomendable es
siempre consultar con un nu-
tricionista.

Asimismo, un estudio dela
Universidad de Illinois publica-
doen 2021 en la ‘Annual Re-
view of Nutrition’ afiadia que
tampoco debian someterse a
esta practica «trabajadores por
turnos (por sus horarios cam-
biantes) ni quienes deben to-
mar medicaciones con alimen-
to cuando les toca ayunar».
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Cuatro claves para practicar el ayuno; sPor

qué adelgaza? ;Que como despuées? ;Aumenta
mi esperanza de vida? Esto dice la ciencia...

JULIA FERNANDEZ

a moda del ayuno no pasa
L de moda. Hace ya unos

anos que la rescataron gu-
rus del fitness y de la nutricion
como técnica infalible para man-
tenernos saludables y esculpir
nuestra figura. Luego, fue copia-
da por actores, cantantes, influen-
cers... Y no hay gimnasio donde
no haya un grupo de fandticos
predicando sus bonanzas a pe-
cho descubierto (y si, hablamos
de forma literal). Ante esta ava-
lancha, muchos profesionales de
la salud han decidido tomar car-
tas en el asunto para intentar po-
ner sensatez a una practica que
nos parece muy moderna, pero
que forma parte de las tradicio-
nes desde la prehistoria.

1. {Por dénde empiezo?

El ayuno va de abstenerse total o
parcialmente de comer y beber
durante un periodo de tiempo.
Pero hay varias modalidades: ha-
cerlo durante paréntesis prolon-
gados; por ejemplo, durante tres
dias; o de modo intermitente, un
dia siy otro no.

También hay una tercera via, la
mas sencilla y facil de llevar con
nuestro ritmo de vida: «Es lo que
llamamos ingesta restringida en
el tiempo», explica Lidia Daimiel,
investigadora senior en el Institu-
to IMDEA Alimentacion. Y esla
que mas conocemos: ni comida
ni behida (salvo agua o infusiones)
durante unas horas cada dia, Pue-
den ser entre 8, que es casiloque
hacemos todos si cenamos pron-
to, y 16, sisomos muy estrictos,

Lo mas facil «y recomendable»
es elegir el periodo de ayuno porla
noche, porque al incluir el perio-
do de dormir cuesta, obviamen-
te, menos. «¥ mejor adelantar la
cena que retrasar el desayuno»,
prosigue la también docente en la
Universidad CEU San Pablo.

2. ¢De verdad adelgaza?

El ayuno en la sociedad actual se
hace por varios motivos. El mas
famoso es porque dicen que ayu-
da a perder peso. «Es una estra-
tegia mds para ellow. La explica-
cion la da la ciencia: «El periodo
de ayuno deja a las células sin su
principal fuente de energia», deta-
1la Daimiel. Se ponen «al ralenti»

y, ademas de reduciralgunas fun-
ciones, tiran de las reservas que
tenemos para seguir con su tra-
bajo. Son «como un fabrica» que
paraliza unas funciones, se cen-
tra en otras y busca recursos en
lo almacenado. Y es por esto mis-
mo que se desaconseja en ninos,
porque ellos y sus células estdan
«en crecimiento» y tienen nece-
sidades constantes. «No se pue-
de aplicar lo de si es bueno para
mi que say su padre, también para
€l», avisa.

3. {Puedo comer lo que quiera
elresto del tiempo?

El ayuno no nos da via libre para
comer de todo cuando nos toca
volver a ingerir alimentos. La cla-

ve es que durante este tiempo co-
mamos saludable y equilibrado.
En la primera ingesta tras la res-
triccion «habria que evitar, por
ejemplo, los hidratos de libera-
cion rapida (dulees, pan blanco..)»,
dice Daimiel. Porque, siguiendo
con el simil del motor de un co-
che al ralenti, «seria como pegar-
le un aceleran».

«Un buen desayuno serfa una
tostada de pan integral con hu-
mus» porque metemos al cuerpo
«carbohidratos de liberacion len-
ta, fibra y proteina». Pese a todo,
también conviene estar atento a
nuestras sensaciones, porque ayu-
nar presenta dificultades que pue-
den llevarnos al fracaso: nos pue-
de dar mas sensacion de hambre

(esto habria que tenerlo regulado
de antes, saber camo funciona,
aconseja la experta); y puede re-
sultar «dificil de mantener en el
tiempo» por nuestro ritmo de vida.

4. iMejoramisalud?

Reducir nuestra ingesta caldrica
en general si mejora la salud...y
lo que es mejor, también tiene
efectos positivos en la forma en
que envejecemos. Una reduccion
de entre un 20 y un 30% estira la
esperanza de vida y mejora el es-
tado fisico cuando ya tenemos
cierta edad. Asilo demostraron
en un estudio con ratones los in-
vestigadores Ifaki Milton Laski-
bary Maria Puy Portillo, del gru-
po de Nutricion y Obesidad de la

Universidad del Pais Vasco hace
un par de afios. Sin embargo, los
expertos piden ser cautos. Una de
ellas es Idoia Labayen, profesora
de la Universidad Publica de Na-
varra e investigadora en el Insti-
tuto de Innovacion y Sostenibili-
dad de la Cadena Agroalimenta-
ria. Los estudios que han demos-
trado los beneficios del ayuno in-
termitente en el metabolismo de
la glucosa se han hecho «con ani-
males; si hablamos de personas,
solo encontramos resultados muy
preliminares». Por eso, ahora ya
hay varios en marcha, entre ellos
el que comparten el centro nava-
rro y la Universidad Piblica de
Granada. Para conocer sus resul-
tados todavia habra que esperar.

ILUSTRACION FELIP ARIZA

Quién puede ayunar...
y quién no

Ayunar no es algo que pueda
hacer todo el mundo. Y no tiene
que ver con su fortaleza mental
para no asaltar la nevera, sino
por su caracteristicas fisiologi-
cas. Si estas emharazada o en

periodo de lactancia esta desa-
consejado. Y lo mismo ocurre
con ninos y adolescentes: en
este caso, se ha demostrado
con estudios que quien no de-
sayuna hien, por ejemplo, rin-
de menos en clase.

Las personas que sufren mi-
granas tampoco deberian pa-
sar largos periodos de tiempo

sin comer porque aumenta el
riesgo de sufrir un episodio, ex-
plica la Sociedad Espanola de
Neurologia. Y tampoco deben
ayunar personas con trastor-
nos alimentarios, con bajo peso
o problemas hormonales. En
todo caso, lo recomendable es
siempre consultar con un nu-
tricionista.

Asimismo, un estudio dela
Universidad de Illinois publica-
do en 2021 en la ‘Annual Re-
view of Nutrition’ afiadia que
tampoco debian someterse a
esta practica «trabajadores por
turnos (por sus horarios cam-
biantes) ni quienes dehen to-
mar medicaciones con alimen-
to cuando les toca ayunar».
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Un farmaco
contra la fatiga
fluctuante

B El Hospital de Ali-
cante desarrolla un
medicamento para
tratar la debilidad
muscular repenti-
naomiastenia. @8

e
-




Informacion

29 Febrero, 2024

PAI[S: Espafia
PAGINAS: 1,8
AVE: 5698 €

AREA: 983 CM2 - 110%

FRECUENCIA: Diario

DIFUSION: 6857
OTS: 64000

SECCION: PORTADA

Un nuevo medicamento contra

la debilidad muscular repentina

reduce los eftectos secundarios

» El farmaco, presentado en el Hospital de Alicante, permite tratar de forma mas especifica la miastenia gravis,

una enfermedad rara que se desarrolla principalmente en mujeres jovenes y personas mayores de 60 afios

ALBERTO LOSA

B Lamiastenia gravisesunaenfer-
medad rara que puede provocar
unarepentinadebilidad muscular
eincluso llevar a quienes la pade-
cen a Urgencias o a la Unidad de
Cuidados Intensivos (UCI) si su-
fren una crisis. Ahora, se ha avan-
zado en su tratamiento con el de-
sarrollo de un farmaco especifico
para tratar esta patologia. Una no-
ticia de esperanza parasuspacien-
tes, quese tenfan que tratarcon far-
macos genéricos en la mayoria de
casos, con sus efectos secundarios
incluidos para los pacientes.

Unasnovedadesquese presen-
taron este miércoles en el salén de
actos del Hospital Doctor Balmis
de Alicante, por parte delas docto-
ras Carmina Diaz y Raquel Her-
nandez, asi como por las enferme-
rasTeresaValdésy Pilar Munoz, en
unajornadaorganizadaporelser-
vicio de Neurologfa el Instituto de
Investigacién Sanitariay Biomédi-
ca de Alicante (Isabial). En las po-
nencias se trataron tanto los nue-
vos tratamientos paralamiastenia
como larevisién de los tratamien-
tos actuales y la gestién de casos
por parte de enfermerfa.

Unosavancesque dan esperan-
za alos pacientes,comoexplicaRe-
ves Sellés, paciente y vocal de la
Asociacién de Miastenia de Espa-
fia (AMES). «Para nosotros es una
revolucion que haya tratamientos
especificos. Estamos en un mo-
mento esperanzador, porque no
habia tratamiento. Todo suponia
unos efectos secundarios por los
farmacos. Con este tipo de trata-
mientos nos podemos beneficiar
mucho», senala Sellés.

Y es que la enfermedad puede
suponerinclusoingresosenlaUCI,
como explica la doctora Herndn-
dez: «La miastenia es una enfer-
medad autoinmune y crénica que
provoca una fatiga fluctuante. Los
sintomas afectan a lamusculatura
y pueden manifestarse en la difi-
cultad de tragar, en cambios en los
tonos de voz o afectar a los brazos
y las piernas», subraya la doctora.
Hemnéndez apunta que estos pro-
blemas pueden suponer dificulta-
des en el dia a dia, incluso en pe-
querios gestos como peinarse.

Sellés explica que los pacientes
conviven con numerosas limita-
ciones: «Es unaenfermedadraray

<

Un instante de la jornada realizada ayer en el Hospital Doctor Balmis de Alicante.

neuromuscular. Los firmacos que
estdn saliendo no son para todos
los pacientes, pero para nosotros
es una revolucion porque supone
poder tener mejor calidad de vida.
Los tratamientos con esta enfer-
medad son de mucho peso hospi-
talarioy son casi todos los meses»,
indicala afectada.
Elperfildelapersonaalaquese
ledetecta estaenfermedad secon-
centra en dos tipos: mujeres jove-
nes de entre 30 y 40 ailos y perso-
nasmayores, tanto hombrescomo
mujeres, de entre 60 y 70 afos, se-
gun explicaladoctora: «Esto supo-
ne que, hasta ahora, a las j6venes
queselesdetecta estdn confirma-
cos genéricos muchos anos, con
los efectos secundarios que conlle-
vany, indica Hernandez. Algo que
puede cambiar con los nuevos
avances: «Se acaban de aprobar

Los problemas oculares concentran
el 65 % de los primeros sintomas

» La miastenia es también co-
nocida como la enfermedad del
copo de nieve porgue no exis-
ten dos experiencias iguales
entre los pacientes. No ohstan-
te, el 65% de los afectados ma-
nifiestan los primeros sintomas
con problemas oculares, como
visién doble o parpados caidos.
Seglin los datos de la Socie-
dad Espafiola de Neurologia
(SEN), la miastenia afecta a
unos 15.000 espaiioles, de los

que se calcula que el 62 % son

mujeres y el 38 % son hombres.

Si esta debilidad afectaala
capacidad de deglutir y sobre
todo a la de respirar puede lle-
gar a derivar en consecuencias
graves para el paciente.

El 2 de junio se celebrasu
diainternacional, que en afios
anteriores ha sido conmemora-
do por el Ayuntamiento con la
iluminacién de edificios publi-
COS. J.HERNANDEZ/A.LOSA

PILAR CORTES

LAS FRASES

Estos

tratamientos
no son generales y
tienen menos
efectos adversoss

RAQUEL HERNANDEZ
DOCTORA

Los farmacos
son una
revolucion porque
suponen mejor
calidad de vida»

REVES SELLES
PACIENTE Y VOCAL DE AMES

dos de estos farmacos en la Uni6n
Europeay estardn financiados por
el sistema priblico de salud», sub-
rayalaespecialista.

Un avance importante para los
pacientes de unaenfermedad que,
aunque llevala etiqueta de «rara»,
no lo es tanto, ya que tiene una in-
cidenciadeentre 2y 3 personaspor
cada 10.000 habitantes, como se-
fnala la doctora Herndndez.

Un farmaco especifico

Los pacientes explican que, en los
casos mds severos, unacrisis mias-
ténicapuedesuponerlanecesidad
urgente de acudir al hospital, lle-
gando a veces alingreso enla UCIL:
«Loquefallaeslaconexiondelner-
vio almusculo. Entonces, todos los
musculos que mueves de forma
voluntaria pueden fallar. Puedes
llegar a tener visién doble, dificul-
tad para tragar o paradas respira-
torias, lo que es una crisis miasté-
nicaurgente. Puedes estar bien un
dfa porlamananayderepente por
la tarde encontrarte enla UCI», la-
menta Sellés.

La doctora apunta que el por-
centaje de pacientes que sufre es-
tas crisis respiratorias es «peque-
fio», pero indica también que pue-
de suponer el ingreso en la UCL
Solounpequefio porcentajedepa-
cientes puede operarse, mientras
quelos demds tienen que pasar por
tratamiento farmacolégico. Yesen
este campo enelque se haavanza-
do, con el desarrollo de estos me-
dicamentos especificos: «Hasta
ahora disponiamos de dos grupos
de farmacos, corticoides o inmu-
nosupresores. Enlosiltimos afios,
se han desarrollado tratamientos
especificos que apuntan a las mo-
léculas que intervienen en laenfer-
medad. Estos tratamientos vanala
diana, no son tan generales, y, por
tanto, tienen menos efectos adver-
sos», indica Hernandez. Algo que
da esperanza alos pacientes.
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Masde 10.300 vascos, un 15% de ellos
menores, padecenunaenfermedad rara

En la mayoria de casos son patologias graves, incapacitantes que incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes

4 C. Lago
NTM

DONOSTIA — No s6lo son enfermeda-
des poco frecuentes. Son ademas cro-
nicas, graves, incapacitantes e inclu-
S0 ponen en riesgo la vida de los
pacientes, Osakidetza ha identificado
un total de 10.427 casos de enferme-
dades raras en 10.325 personas,
correspondientes a 1126 patologias
diferentes, desde la puesta en marcha
del registro de estas enfermedades en
2015. En el marco del Dfa de las Enfer-
medades raras, se hace hincapié en
concienciar sobre el importante desa-
fioque suponen estas patologias cuyo
diagnostico siempre se retrasa por los
pocos casos registrados. Y eso que
estan descritas mas de 7.000 dolen-
cias diferentes.

En concreto, la tasa de registro en
Euskadi es de 42 casos por 10.000
habitantes y el 15% de las personas
estan en edad pediatrica, Por sexo, un
50,2% son hombres y el 49,8% restan-
te, mujeres. Sin embargo, si se obser-
vandiferencias notables en la inciden-
cia de ciertas enfermedades en uno y
otro sexo. En mujeres, inciden masla
colangitis biliar o la hepatitis autoin-
mune, mientras que en hombres tie-
nen mds presencia las enfermedacdes
ligadas al cromosoma X, como la
hemofilia A y el sindrome de X frigil.
“Junto con su alta mortalidad, las
enfermedades raras también suelen
tener un impacto significativo en la
calidad de vida de los pacientes y sus
familias. Las limitaciones fisicas, cog-
nitivas y emocionales pueden afectar
alas actividades diarias, pero también
las relaciones personales y 1a capaci-

dad para trabajar”, se sefiala.

Las enfermedades neuroldgicas
rarasy los defectos raros del desarro-
1lo durante la embriogénesis son las
categorias o grupos de patologias con
mayor nimero de casos contabiliza-
dos. Por eso, las enfermedades raras
con mayor presencia entre las reco-
gidas en el registro son: en hombres,
la distrofia miotonica de Steinert, la
neurofibromatosis tipo 1 y la miaste-
nia grave; en mujeres, la colangitis
biliar primaria, la neurofibromatosis
tipo 1y la distrofia mioténica de Stei-
nert. Todas ellas dolencias muy gra-
ves que conllevan algun grado de
dependencia para los afectados.

Por territorios historicos, en
Gipuzkoa se han identificado un total
de 3.611 casos en 3.566 personas,
correspondientes a 603 patologias. En
Bizkaia se han detectado un total de
5.160 casos en 5.112 personas, corres-
pondientes a 791 patologias diferen-
tes, yen Araba se hanidentificadoun
total de 1.344 casos en L336 personas,
correspondientes a 382 patologias
diferentes. Por sexo, un 51% son hom-
bres y el resto mujeres; y el 17,8% de
las personas estd en edad pedidtrica.

Enlaactualidad, de las mads de 7.000
enfermedades raras descritas, “casi
€l 50% son enfermedades neurologi-
casy,entreaquellas que no lo son, es
comtin que se desarrolle algun tipo
de sintomatologia de carfcter neuro-
l6gico”, segtin detalla Angel Aedo,
coordinador del Grupo de Enferme-
dades Raras de la Sociedad Espafiola
de Neurologia.

Los sintomas varian considerable-
mente dependiendo del trastorno
especifico, pero son habituales los pro-

Zurifie Lasagabaster, j
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junto con su hijo Ibai. Foto: Santos Junquera

blemas de movimiento, la pérdida de
funciones cognitivas, debilidad mus-
cular, problemas de coordinacion, cri-
sis epilépticas o problemas sensoria-
les, entre otros. Asimismo, se asegu-
ra que mas del 35% de las personas
con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad
en la infancia o la adolescencia, y se
estima que el 90% de las enfermeda-
des raras pedidtricas tienen manifes-
taciones neurologicas relevantes. @

ACIDEMIAMETILMALONICA
ENSAYO CLINICODE
OSAKIDETZA

® Primero a nivel estatal. El hos-
pital de Cruces ha puesto en mar-
cha un ensayo clinico al primer
paciente a nivel estatal para el tra-
tamiento de la acidemia metilma-
16nica. Javier de las Heras, pedia-
tra y coordinador del Centro de
Metab-ERN de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias, es el
investigador principal de este
ensayo clinico. Un ensayo alta-
mente esperado por los pacientes
que abre esperanza para un futu-
ro mejor para los enfermos con
acidemia metilmalénica, que es
una enfermedad rara en la que se
ven afectados multiples 6rganos
(rifidén, pancreas, médula ésea...).
Ademas, los pacientes sufren des-
compensaciones metabdlicas
potencialmente mortales y, estin
abocados a un trasplante.
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Masde 10.300 vascos, un 15% de ellos
menores, padecenunaenfermedad rara

En la mayoria de casos son patologias graves, incapacitantes que incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes

& C. Lago
NTM

VITORIA — No solo son enfermedades
poco frecuentes. Son ademas créni-
cas, graves, incapacitantes e inctuso
ponen en riesgo la vida de los pacien-
tes. Osakidetza ha identificado un total
de 10.427 casos de enfermedades raras
en10.325 personas, correspondientes
a L126 patologias diferentes, desde la
puesta en marcha del registro de estas
enfermedades en 2015. En el marco
del Dia de las Enfermedades raras, se
hace hincapié en concienciar sobre el
importante desafio que suponen estas
patologias cuyo diagnostico siempre
se retrasa por los pocos casos regis-
trados. Y eso que estdn descritas mas
de 7.000 dolencias diferentes.

En concreto, la tasa de registro en
Euskadi es de 42 casos por 10.000
habitantes y el 15% de las personas
estdn en edad pedidatrica. Por sexo, un
50,2% son hombres y e149.8% restan-
te, mujeres. Sin embargo, si se obser-
vandiferencias notablesen la inciden-
cia de ciertas enfermedades enuno y
otro sexo. En mujeres, inciden masla
colangitis biliar o la hepatitis autoin-
mune, mientras que en hombres tie-
nen mis presencia las enfermedades
ligadas al cromosoma X, como la
hemofilia A yelsindrome de X fragil.
“Junto con su alta mortalidad, las
enfermedades raras también suelen
tener un impacto significativo en la
calidad de vida de los pacientes y sus
familias. Las limitaciones fisicas, cog-
nitivas y emocionales pueden afectar
las actividades diarias, pero también
las relaciones personalesy la capaci-
dad para trabajar”, se senala.

Las enfermedades neuroldgicas
rarasy los defectos raros del desarro-
1lo durante la embriogénesis son las
categorias o grupos de patologias con
mayor numero de casos contabiliza-
dos. Por eso, las enfermedades raras
con mayor presencia entre las reco-
gidas en el registro son: en hombres,
la distrofia mioténica de Steinert, la
neurofibromatosis tipo 1y la miaste-
nia grave; en mujeres, la colangitis
biliar primaria, la neurofibromatosis
tipo 1y la distrofia miotonica de Stei-
nert. Todas ellas dolencias muy gra-
ves que conllevan algun grado de
dependencia para los afectados.

Por territorios historicos, en Bizkaia
se han detectado un total de 5160
casos en 5.112 personas, correspon-
dientes a 791 patologias diferentes.
En Araba se han identificado un total
de 1.344 casos en 1.336 personas,
correspondientes a 382 patologias
diferentes. Por su parte, en Gipuzkoa
se han identificado un total de 3.611
casos en 3.566 personas, correspon-
dientes a 603 patologias. Por sexo, un
51% son hombres y el resto mujeres;
yel 17,8% de las personas estd en edad
pedidtrica,

Enlaactualidad, de las mas de 7.000
enfermedades raras descritas, “casi
€l 50% son enfermedades neurologi-
casy,entreaquellas que no lo son, es
comtin que se desarrolle algun tipo
de sintomatologia de carfcter neuro-
l6gico”, segtin detalla Angel Aedo,
coordinador del Grupo de Enferme-
dades Raras de la Sociedad Espafiola
de Neurologia.

Los sintomas varian considerable-
mente dependiendo del trastorno
especifico, pero son habituales los pro-

Zurifie Lasagabaster, j
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junto con su hijo Ibai. Foto: Santos Junquera

blemas de movimiento, la pérdida de
funciones cognitivas, debilidad mus-
cular, problemas de coordinacion, cri-
sis epilépticas o problemas sensoria-
les, entre otros. Asimismo, se asegu-
ra que mas del 35% de las personas
con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad
en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90% de las enfermeda-
des raras pedidtricas tienen manifes-
taciones neurologicas relevantes. @

ACIDEMIA METILMALONICA
ENSAYO CLINICO
DEOSAKIDETZA

® Primero a nivel estatal. El hos-
pital de Cruces ha puesto en mar-
cha un ensayo clinico al primer
paciente a nivel estatal para el tra-
tamiento de la acidemia metilma-
16nica. Javier de las Heras, pedia-
tra. y coordinador del Centro de
Metab-ERN de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias, es el
investigador principal de este
ensayo clinico. Un ensayo alta-
mente esperado porlas y los
pacientes que abre esperanza para
un futuro mejor para los enfermos
con acidemia metilmalénica que
es una enfermedad rara en la que
se ven afectados multiples 6rga-
nos (rinén, pancreas, médula
osea...). Ademas, los pacientes
sufren descompensaciones meta-
bélicas potencialmente mortales
y, estin abocados a un trasplante.
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Merchi Alvarez:

«Dia das enfermidades
son todos para

quen as padece»

La cambadesa reclama mds investigacion,
pero también que se cuiden los pequefios
detalles, como reparar el aseo de la piscina

BEA COSTA

CAMBADOS / LA VOZ

Merchi Alvarez lleva afios po-
niendo rostro a las enfermeda-
des raras desde O Salnés, en su
caso por sufrir Atrofia Muscular
Espinal (AME), y este miércoles
vuelve a hacerlo a propésito de
la conmemoracion del Dia de las
Enfermedades Raras, en el que
abundaron las iniciativas institu-
cionalesy ella conmemordé enel
colegio salesiano de Castrelo, el
de su infancia, donde le entrega-
ron 300 euros recaudados en fa-
vor de la asociacion GaliciAme.

La cambadesa celebra este ti-
po de iniciativas en la medida en
queayudan a dar visibilidad aun
colectivo que conforman 3 millo-
nes de personas en Espafia, pe-
ro cree que hay todavia mucho
por hacer. «Estd ben que se sai-
ba que estamos aqui, pero diadas
enfermidades raras son todos pa-
ra quen as padece». Merchi po-
ne el foco en el dia a dia porque

si importante es dar con el diag-
néstico preciso y encontrar tra-
tamiento para las dolencias que
sufren estos pacientes, no lo es
menos el proporcionarles servi-
cios que les hagan la vida més fa-
cil. La dotacion de aseos adapta-
dos a personas con movilidad re-
ducida es uno de ellos y Merchi
Alvarez aprovecha la ocasion pa-
ra denunciar una situaciéon que
le es muy cercana en la piscina
municipal de Cambados.

Con la puerta rota
Mientras las personas que depen-
dende una silla de ruedas siguen
esperando por ese segundo ba-
fio adaptado en las instalaciones
de O Pombal que les prometie-
ron desde el Concello, el dnico
que hay tiene la puertarota y na-
die la arregla. «A porta non pe-
cha, s6 hai que cambiarlle o mar-
co, leva asi un mes e ninguén fai
nada. Se chega a ser outro bafio
xa estaba arranxada».

Fallan los equipamientos en los

Merchi Alvarez recibié ayer un cheque de 300 euros para GaliciAme del colegio salesiano, MARTINA MISER

edificios ptiblicos v fallan tam-
bién en el exterior, porque las
barreras arquitecténicas a la ho-
ra de subir o bajar una acera si-
guen siendo demasiadas a la hora
de moverse por Cambados. «Se-
guen facendo obras e non se me-
lloran estas cousas, non nos ten
en conta»,

Merchi Alvarez mantiene vi-
vo su espiritu reivindicativo, el
mismo que la condujo a multi-
ples despachos en Madrid y en
Santiago para pedir un mayor es-
fuerzo inversor en la investiga-
cién del AME yel quelallevoa
cruzar medio mundo para recibir
un tratamiento que no encuen-

tra en Espafia. A Corea ya no vol-
vera porque carece de recursos
econOmicos para hacer frente al
gasto que esto comporta, pero
sigue trabajando para que otros
enfermos de AME —en Galicia
hay registrados 33 casos— pue-
dan dar con ese medicamento
que, si no para curarlos, sirva al
menos para frenar la enferme-
dad y proporcionarles una me-
jor calidad de vida.

En ese barco, el de GaliciAme,
caben todos. La comunidad esco-
lar salesiana se subié a bordo es-
te carnaval vendiendo dulces ti-
picos en los recreos para aportar
su grano de arena a la investiga-

cion de las enfermedades raras;
y el nuevo embajador de la aso-
ciacion, Javier Maneiro de Here-
deiros da Crus, est4 preparando
un proyecto que dard que hablar.
Merchi no puede avanzar mucho
mas: «Sera moi emocionante».

Entre tanto, su lucha, que es
de muchos, continia. Entre el 6
y el 8 % de la poblacién esparnio-
la puede verse afectada por una
enfermedad rara a lo largo de su
vida y, cuando se diagnostican —
se han descrito siete mil tipos—,
el 65 % son declaradas graves e
invalidantes, segtn los datos di-
fundidos por la Sociedad Espa-
fiola de Neurologia.
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Masde 10.300 vascos, un 15% de ellos
menores, padecen una enfermedad rara

En la mayoria de casos son patologias graves, incapacitantes, que incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes

C.Lago
NTM

BILBAO - No solo son enfermedades
poco frecuentes. Son ademas croni-
cas, graves, incapacitantes e incluso
ponen en riesgo lavida delos pacien-
tes. Osakidetza ha identificado un total
de 10427 casos de enfermedades raras
en10.325 personas, correspondientes
a 1126 patologias diferentes, desde la
puesta en marcha del registro de estas
enfermedades en 2015. En el marco
del Dia de 1as Enfermedades raras, se
hace hincapié en concienciar sobre el
importante desafio que suponen estas
patologias cuyo diagndstico siempre
se retrasa por los pocos casos regis-
trados. Y eso que estian descritas mas
de 7.000 dolencias diferentes.

En concreto, Ia tasa de registro en
Fuskadi es de 42 casos por 10.000
habitantes y el 15% de las personas
estan en edad pediatrica. Por sexo, un
50,2% son hombres y el 49,8% restan-
te, mujeres. Sin embargo, si se obser-
van diferencias notables en la inciden-
cia de ciertas enfermedades en uno y
otro sexo. En mujeres, inciden mas la
colangitis biliar o la hepatitis autoin-
mune, mieniras que en hombres tie-

nen mas presencia las enfermedades
ligadas al cromosoma X, como la
hemolilia Ay el sindrome de X fragil.
“Junto con su alta mortalidad, las
enfermedades raras también suelen
tener un impacto significativo en la
calidad de vida de los pacientes y sus
familias. Las limitaciones fisicas, cog-
nitivas y emocionales pueden afectar
las actividades diarias, pero también
las relaciones personales y la capaci-
dad para trabajar”, se sefala.

Las enfermedades neuroldgicas
raras y los defectos raros del desarro-
llo durante la embriogénesis son las
categorias o grupos de patologias con
mayor mimero de casos contabiliza-
dos. Por eso, las enfermedades raras
con mayor presencia entre las reco-
gidas en el registro son: en hombres,
la distrofia miotdnica de Steinert, la
neurofibromatosis tipo 1 y la miaste-
nia grave; en mujeres, la colangitis
biliar primaria, la neurofibromatosis
tipo 1y la distrofia mioténica de Stei-
nert. Todas ellas dolencias muy gra-
ves que conllevan algin grado de
dependencia para los afectados.

Por territorios historicos, en Bizkaia
se han detectado un total de 5160
casos en 5112 personas, correspon-

dientes a 791 patologias diferentes. En
Araba se han identificado un total de
1.344 casos en 1.336 personas, corres-
pondientes a 382 patologias diferen-
tes. Por sexo, un 51% son hombres y
el resto mujeres; y el17,8% de Ias per-
sonas estd en edad pedidtrica. Por su
parte, en Gipuzkoa se han identifica-
dountotal de 3.611 casos en 3566 per-
sonas, correspondientes a 603 pato-
logias.

En laactualidad, de las mas de 7.000
enfermedades raras descritas, “casi
¢l 50% son enfermedades neuroldgi-
casy, entre aquellas que no loson, es
comtin que se desarrolle algun tipo
dessintomatologia de caracter neuro-
logico”, segtin detalla Angel Aedo,

coordinador del Grupo de Enferme-
dades Raras de la Sociedad Espafiola
de Neurologia.

Los sintomas varian considerable-
mente dependiendo del trastorno
especifico, pero son habituales los pro-
blemas de movimiento, la pérdida de
funciones cognitivas, debilidad mus-
cular; problemas de coordinacion, cri-
sis epilépticas o problemas sensoria-
les, entre otros. Asimismo, se asegu-
ra que mas del 35% de las personas
con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad
en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90% de las enfermeda-
des raras pediatricas tienen manifes-
taciones neuroldgicas relevantes. @
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El puzle sin resolver de las enfermedades

Gipuzkoa alcanza mas
de 3.500 casosde
enfermedades raras
desde la puestaen
marcha del registro
oficial en 2015. Uno

de cada diez casos

estd en edad pediatrica

PATRICIA RODRIGUEZ

SAN SEBASTIAN. Nadie quiere ser
valiente por lafuerza. Nitener que
luchar por levantarse cada dia. Sin
embargpo, haber nacido con una
enfermedad rara, de esas que casi
nadie conoce ni recuerda sunom

bre, es una perversa loteria que
marca la vida de quienes la sufren
y sus familias. Hoy, en el Dia de las
enfermedades raras, se pone el
foco en la investigacion, en el diag-
nostico precoz y el acceso a trata-
mientos. Desde la puesta en mar-
cha en 2015 del Registro de Enfer-
medades Raras en Euskadi, se han

identificado un total de 3.611 casos
en 3.566 personas en Gipuzkoa,
correspondientes a 603 patologias
diferentes a traves del trabajo en
red de los profesionales de Osaki
detza y de Salud, segun los datos
que maneja el departamento.
Las enfermedades raras o poco
frecuentes se caracterizan por te-
ner una muy baja prevalencia en la
poblacidn, es decir, afectan a me-
nos de 5 entre 10.000 personas. A
la poca prevalencia se suma la am-
plia diversidad de sintomas que
varian no solo de enfermedad a
enfermedad, sino también dentro
de la misma patologia, por lo que

un mismo trastorno puede mani-
festarse de maneras muy diferen-
tes de una persona a otra —la Or-
ganizacion Mundial de la Salud
(OMS) estima que hay definidas
mas de 7.000 enfermedades ra
ras—, un puzle dificil de descifrar,
tal y como asumen familias gui-
puzcoanas can hijos diagnostica-
dos con enfermedades raras como
Eunate Turco, vecina de Pasai Do-
nibane, que padece sindrome de
delecién 1p36, o la pequeiia an-
doaindarra Nahia Patino, con sin-
drome de Larsen.

Desde 2008, cada 28 de febre-
ro (el dia del mes mds ‘raro’ del

ano) se celebra el Dia de las Enfer-
medades Raras.

Latasa de registro en Gipuzkoa
esde 44 casos por 10.000 habitan-
tesy el 11,7% de las personas que
figuran en este registro estd en
edad pediatrica. Por sexo, un 51,1%
son hombres y el 48,9% restante,
mujeres.

Seglin los tltimos datos del de-
partamento de Salud, las enfer-
medades neuroldgicas raras v los
defectos raros del desarrollo du-
rante la embriogénesis son las ca-
tegorias o grupos de patologias con
mayor nimero de casos registra-
dos. En cuanto a las enfermeda-
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raras

des raras con mayor presencia en
Gipuzkoa entre las recogidas en
el registro son, en hombres, la dis-
trofia miotonica de Steinert (pue-
de afectar a varios sistemas como
el muscular, respiratorio, cardia-
co, endocrine, oculary sistema
nervioso central), la esclerosis la-
teral amiotréfica, ELA (afecta las
neuronas del cerebroy la médula
espinal) y la retinosis pigmenta-
ria (afectan a la capacidad de la re-
tina para responder a la luz). En
mujeres, la distrofia miotdnica de
Steinert, la miastenia grave (pro-
voca que los musculos se sientan
débilesy se cansen con rapidez) y

la colangitis biliar primaria (afec-
ta a los conductos biliares que es-
tan distribuidos en el higado).
En muchas ocasiones, las per-
sonas afectadas por estas enfer
medades tienen dificultades para
obtener un diagnéstico sobre su
trastorno y la informacion brilla
por su ausencia. Tampoco existe
investigacion suficiente que per-
mita contar con una cura en la ma-
yoria de los casos y para muchos,
supone una carrera contra reloj.
Solo «investigando y dandolas a
conocers, estas enfermedades de-
jaran de ser raras, segun reclaman
estas familias, que cada dia se en-

frentan alo desconocido, ademas
de lener que hacer frente a los obs-
taculos en su calidad de vida, como
los dolores cronicos, las dificulta-
des motoras, sensoriales o inte-
lectuales, que causan discapaci-
dades fisicas, intelectuales, de vi-
sion o de audicidn, entre muchas
otras.

Seglin los datos presentados por
la Sociedad Espanola de Neurolo-
gia, el 65% de las enfermedades
raras son graves e invalidantes, y
casi en la mitad de los casos afec-
tan al prondstico vital del pacien-
te. Esta organizacion recuerda tam-
bién que unos tres millones de per-

LAS CIFRAS

3.611

casos se han identificado en
Gipuzkoa desde la puesta en
marcha de un registro en 2015.

603

patologias raras se han detec-
tado entre las 3.566 personas
afectadas en GipuzKkoa.

sonas sufren en Espana una en-
fermedad rara y que la media de
tiempo hasta el diagnostico es de
cinco anos.

En los ultimos afos, la investi-
gacion de nuevos medicamentos
para enfermedades raras ha cre-

cido desde log 21 de 2015 hasta
log 182 de 2023, porlo que el 22%
los ensayos clinicos prueban me-
dicamentos huérfanos buscando
tratamientos para enfermedades
raras, segun los datos del Registro
Espanol de Ensayos Clinicos
(REEC).

El avance en tres pilares —inves-
tigacién para entender el origen,
el diagndstica precoz y la disponi-
bilidad de tratamientos y terapias
que eviten que se agrave la enfer-
medad- es la base dela campana
que la Federacion Espanola de En-
fermedades Raras (FEDER) ha lan-
zado este afio.
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Cuando se habla de una enferme-
dad rara, se hace referencia a
aquellas que sélo afectan a menos
de cinco personas por cada 10.000
habitantes, tal como lo establece
la Unién Europea. A pesar de su
excepcionalidad, esa realidad lle-
ga a darse actualmente en mas de
7.000 patologias en todo el mun-
do, de las cuales se han identifica-
do 6.172 en nuestro continente,
segun cifras de la base de datos
Orphanet. En total, estas condi-
ciones impactan en cerca del 6%
de la poblaciéon mundial, lo que se
traduce en mas de 300 millones
de personas en todo el planeta, in-
cluidos 30 millones de europeos y
tres millones de espanoles.

En 2008 se instituy6 el 29 de fe-
brero como Dia Mundial de las En-
fermedades Raras, aprovechando
la rareza de esta fecha en el calen-
dario para resaltar la singularidad
de estas afecciones médicas. Insti-
tuciones como la Organizacién Eu-
ropea de Enfermedades Raras (Eu-
rordis) y la Federacién Espanola de

El desafio de sumar
esfuerzos en una
batalla silenciosa

Cerca de tres millones de espaiioles padecen alguna de las 7Z.000
enfermedades raras que hay en el mundo. Un elevado porcentaje afronta
estas patologias con problemas de acceso a los farmacos y las terapias,
sufriendo diagnodsticos tardios y desigualdades en la atencion médica

Por Angel G. Perianes

Enfermedades Raras (Feder) de-
sempenan un papel destacado en la
coordinacion de las actividades
programadas para esta jornada, co-
laborando con profesionales médi-

cos, investigadores y pacientes. El
proposito, al fin y al cabo, es crear
conciencia y facilitar el acceso a los
tratamientos, ante el desafio que
aun suponen la escasa investiga-

cién existente y la falta de unidades
especializadas para abordar estas
patologias poco frecuentes.

La mayoria de las enfermeda-
des raras suelen originarse por

cambios genéticos que alteran el
funcionamiento normal del cuer-
po humano, aunque también pue-
den ser el resultado de factores
medioambientales o infecciones.
Estas condiciones suelen ser gra-
ves y afectan considerablemente
ala calidad de vida de quienes las
padecen, incluso desde edades
muy tempranas. De hecho, dos de
cada tres personas experimentan
un inicio precoz de la enfermedad
antes de los dos anos. Ademas,
muchas de estas patologias, que
suelen venir acompanadas de do-
lores crénicos (en uno de cada
cinco pacientes), carecen de cura,
por lo que sélo se pueden tratar
los sintomas que provocan.

Por eso, su deteccion es, junto
con la investigacion y el trata-
miento, uno de los principales de-
safios, ante la falta de conoci-
miento y comprension respecto a
sus condiciones. Teniendo en
cuenta lo poco frecuentes que son
muchas de estas enfermedades,
es muy probable que incluso los
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médicos no estén familiarizados
con ellas, lo que provoca demoras
en los diagnosticos. Tal como ex-
plica Juan Carrién, presidente de
Feder y de su fundacion, «mas de
la mitad de las familias con enfer-
medades poco frecuentes esperan
mas de seis afos para lograr un
diagnéstico». Y en un 20% de los
casos, incluso mas de diez anos.

TRABAS FINANCIERAS
Ademas, «sdlo el 6% de las enfer-
medades raras cuentan con trata-
miento farmacéutico», anade Ca-
rrion. Este significativo déficit se ve
agravado por un acceso desigual a
los tratamientos. Sin ir mas lejos,
detalla, «de los 147 medicamentos
huérfanos [o tratamientos especifi-
cos para enfermedades poco fre-
cuentes] autorizados en Europa, s6-
lo hay 78 financiados en Espana».
Por eso, el presidente de Feder
considera «necesario» agilizar los
procesos de financiacién publica
de los medicamentos, con el fin de
hacerlos accesibles en un corto es-

DESIGUALDADES

Segun Feder, casi la mitad de los pacientes con
enfermedades raras ha tenido que desplazarse

pacio de tiempo y evitar el agrava-
miento de la enfermedad en los
pacientes. Hay que tener en cuen-
ta que el plazo medio que transcu-
rre desde la autorizacién de un
medicamento huérfano hasta que
es financiado y esta disponible pa-
ra los pacientes es de unos 23 me-
ses, segun datos de la Asociacion
Espafola de Laboratorios de Me-
dicamentos Huérfanos y Ul-
trahuérfanos (Aelmhuy).

En esa misma linea, cabe desta-
car que la autorizacion otorgada en

Solo el 6%de estas
afecciones tienen

actualmente algun
tipo de tratamiento

Europa no siempre es sinénimo de
acceso, porque, al final, las decisio-
nes sobre su precio y reembolso se
toman a nivel nacional, lo que «pro-
duce diferentes precios entre los es-

durante los ultimos afios fuera de su provincia " .

para disfrutar de asistencia sanitaria. /TINT MEDIA

tados miembros», arguye Carrion.
Aqui se constatan diferentes reali-
dades comunitarias. Mientras pai-
ses como Alemania o Paises Bajos
comercializan practicamente el
100% de los autorizados por la
Agencia Europea de Medicamen-
tos (EMA), otros como Espana o
Rumania financian poco mas de la
mitad. Pero, incluso cuando se lo-
gra, Carrion recuerda que el tiem-
po que transcurre desde su aproba-
cion hasta que llegan a las familias
suele superar los dos aios.

A su juicio, Espana siempre ha si-
do un pais pionero en enfermedades
raras, tanto en el impulso de una es-
trategia propia como en las propues-
tas formuladas ante la ONU. Sin em-
bargo, el presidente de Feder obser-
va grandes diferencias con otros pai-
ses europeos en aspectos clave co-
mo la inversion en investigacion o
las pruebas de cribado neonatal pa-
ra el acceso a un diagnéstico precoz.

Si nos detenemos en qué punto
estd nuestro pais a la hora de inver-
tir en afecciones poco comunes, co-
mo el sindrome de Guillain-Barré o
la fibrosis quistica, la realidad es di-
ficil de desglosar, porque existen
distintas lineas y programas estata-
les que influyen en todas ellas. Por
ejemplo, en 2023 se anuncié un par-
tida de 400 millones de euros para
abordar enfermedades raras a tra-
vés de la Estrategia de Salud Digi-
tal, que incluye acciones en esta li-
nea o 50 millones para mejorar la
atencion sanitaria a personas con
patologias como la esclerosis lateral
amiotrofica (ELA). «Dado que las
partidas se dividen en proyectos di-
ferentes, es dificil establecer una ra-
diografia completa», opina Carrion.

Desde la Fundacion Columbus
advierten de la necesidad de poten-

Lamayoria supera
los seis aiios de
espera hastatener
un diagnéstico

ciar la investigacion desde los sec-
tores publico y privado. Y también
consideran que una ley de mecenaz-
go actualizada, que lleva afios de re-
traso, «serfa un paso importante pa-
ra fomentar la participacion de la
sociedad civil» hacia ese fin.

Esta institucién esta enfocada
en acelerar la investigacion y ha-
cer accesibles las terapias a los ni-
nos que padecen patologias de es-
te tipo, sobre todo, cuando son cli-
nicamente posibles pero no tienen
interés comercial. En muchos ca-
Sos, aseguran encontrarse con
cuellos de botella en la financia-
cion: «La investigacion es el pri-
mer paso, pero para que se llegue
a un ensayo clinico, y después al
tratamiento en pacientes, pueden
pasar anos y muchas veces todo
queda parado porque no hay re-
cursos». La consecuencia de este
panorama es que, al final, sélo se

investiga un 20% de las enferme-
dades raras existentes en Europa.

DESIGUALDADES NACIONALES
Sivolvemos a poner el foco en el con-
texto nacional, el problema es toda-
via mayor. Todavia hoy existen nota-
bles diferencias entre comunidades
auténomas en el cribado neonatal.
«Hay autonomias que criban mas de
40 enfermedades y otras que criban
el minimo, que es una docena, de-
nuncian desde la Fundaciéon Colum-
bus. Por eso, consideran que es ahi
donde habria que empezar a actuar
para eliminar las desigualdades.

El motivo es claro. Cuanto antes
se diagnostique una enfermedad
con caracteristicas singulares, mu-
cho mejor. Al fin y al cabo, aunque
no exista una cura, de ese modo se
podran empezar a trabajar otros as-
pectos que permitan reducir las dis-
capacidades e incluso la mortalidad.

En el mismo capitulo de inequi-
dades podrian incluirse los espacios
especializados del Sistema Nacio-
nal de Salud. A dia de hoy, Espaia
cuenta con 296 centros, servicios y
unidades de referencia, de los que
110 participan en las redes euro-
peas de referencia. Estas redes son
esenciales para las personas con en-
fermedades poco frecuentes, ya que

Patologias
extraiias, pero

algo menos
|
Dentro del amplio espectro
de afecciones poco
frecuentes o huérfanas,
algunas se manifiestan con
mayor incidencia en
Espana, segtin datos de la
Federacion Espanola de
Enfermedades Raras
(Feder). Destaca, por
ejemplo, la miastenia
gravis, que afecta a 15.000
espanoles y provoca
debilidad muscular
extrema. También son
relativamente frecuentes
otras patologias como el
sindrome de Gilles de la
Tourette, un trastorno del
desarrollo neurologico que
se caracteriza por multiples
tics motores y vocales que
aparecen en la infancia. Se
estima que entre el 0,3% y
el 0,8% de la poblacion
menor de 18 anos de
nuestro pais la padece,
segun datos de la Sociedad
Espanola de Neurologia
(SEN). Esta asociacion
también calcula que
alrededor de 2.500
espanoles estan afectados
por algun tipo de ataxia
hereditaria. La mas habitual
es la de Friedreich, que
consiste en un trastorno
neuromuscular
degenerativo y hereditario
del sistema nervioso.

son el mecanismo de la UE para me-
jorar el acceso al diagndstico, el tra-
tamiento y la asistencia sanitaria.
Cada una de ellas responde a un
grupo de patologias, para dar res-
puesta a pacientes con enfermeda-
des que, como las raras, requieren
una alta concentracion de recursos
y conocimientos especializados.
Segun datos del Ministerio de Sa-
nidad, el 50% de los centros espafo-
les que participan en las redes euro-
peas se concentran en Cataluna, el
25% en Madrid y el 10% en Andalu-
cia. Por eso, desde Feder urgen a for-
talecer las redes nacionales y avan-
zar hacia un modelo de atencion mé-
dica en el que todas las personas con
enfermedades poco comunes pue-

Laterapiagénica
hasidounodelos
grandes avances de
los ultimos tiempos

dan acceder a esta iniciativa, sin im-
portar el lugar ene 1 que vivan.

Por suerte, también hay noticias
alentadoras. Uno de los ultimos
avances en el tratamiento de enfer-
medades raras ha sido la terapia gé-
nica. La Fundacién Columbus se
centra, precisamente, en promover y
ofrecer a los pacientes esta estrate-
gia de asistencia, que todavia se en-
cuentra en fase de crecimiento. Este
enfoque consiste en colocar un copia
correcta de un gen defectuoso en el
nucleo de la célula. De esta forma, el
gen se introduce en el organismo en-
capsulado en un virus modificado
(un virus bueno), que le permite ac-
ceder a 6rganos o tejidos especificos
en los que entregar el gen que trans-
porta. «Asi, conseguimos sustituir el
gen causante de la enfermedad por
uno sano, agregar genes que ayudan
a tratar o combatir la enfermedad o
desactivar genes que estan ocasio-
nando problemasy, explican.

La posibilidad de mejorar la cali-
dad de vida de los pacientes, sostie-
nen desde la Fundacién Columbus,
es «increible». Por ejemplo, en el ca-
so del Parkinson infantil, hay nifos
«que pasan de no tener practicamen-
te movilidad, sufrir dolores y tener
un retraso psicomotor importante, a
caminar, hablar y vivir sin dolor.

Una de las vias que han visto en
esta fundacion para seguir avanzan-
do es la cooperacion con entidades
de otros paises. Por eso, en 2019
crearon la Columbus Children’s
Foundation en Carolina del Norte
(EEUU), lo que les ha abierto «un
mundo de colaboraciones enorme y
la posibilidad de aumentar exponen-
cialmente el impacto en los pacien-
tes». Los grupos de trabajo los for-
man especialistas de todo el mundo,
lo que aporta una vision global que
es clave para tratar enfermedades
raras en las que la distribucién geo-
gréfica es complicada, pues en mu-
chos casos hablamos de «pocos pa-
cientes en muchos paises distintos».
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