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‘A mí y quizás a tti’, primer reportaje sobre
amiloidosis, una enfermedad rara que
puede ser hereditaria y que se oculta en
nuestros genes
PUBLISHED 5 junio 2025

El objetivo de esta iniciativa es dar a conocer la realidad de la amiloidosis
hereditaria por transtirretina, una patología rara que provoca la acumulación de
proteínas anómalas en los órganos, afectando gravemente su función1,2
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En España, se estima que más de 350 personas conviven con la enfermedad .
Los focos endémicos principales a nivel nacional son Mallorca y Valverde del
Camino (Huelva)
Los síntomas entre una persona y otra pueden variar mucho, por lo que no hay
dos casos exactamente iguales. Muchos síntomas de la amiloidosis hereditaria
por transtirretina pueden confundirse con los de otras patologías, por lo que
dificulta el diagnóstico temprano en los pacientes
El test genético es una prueba de sangre muy sencilla, clave para su detección
temprana y para intentar frenar la progresión de la enfermedad o incluso mejorar
algunos de sus síntomas

AstraZeneca, junto con la Asociación Balear de la Enfermedad de Andrade (ABEA) y la
Asociación Valverdeña de la Enfermedad de Andrade (ASVEA) y con el aval de la Sociedad
Española de Medicina Interna (SEMI) y de la Sociedad Española de Neurología (SEN), ha
presentado ‘A mí y quizás a tti: Amiloidosis, la herencia oculta en tus genes’, una
campaña que ha creado el primer reportaje que da visibilidad a la amiloidosis hereditaria por
transtirretina o enfermedad de Andrade, una patología rara que se produce cuando la
proteína transtirretina (TTR) mal plegada, se acumula afectando a la salud .

Esta enfermedad es una herencia oculta, que se transmite de padres a hijos, y que puede
permanecer silenciosa hasta que se manifiesta de forma severa. A nivel mundial, alrededor
de 10.000 personas sufren amiloidosis hereditaria por transtirretina (AhTTR)  y, en
España, se estima que más de 350 personas conviven con la enfermedad .

El origen de la enfermedad en España se cree que proviene de Portugal por la proximidad
geográfica y, por ello, los dos focos endémicos principales a nivel nacional son Mallorca y
Valverde del Camino (Huelva) . No obstante, se han registrado también casos de AhTTR en
el País Vasco, Cataluña, la Comunidad de Madrid, Comunidad Valenciana, Islas Canarias,
Castilla León y Galicia .

La realidad de una enfermedad invisible para la sociedad

En este sentido, se ha llevado a cabo el documental para visibilizar esta enfermedad,
desconocida por gran parte de la población, así como para dar a conocer cuáles son los
síntomas de alerta y cómo conviven los pacientes que se enfrentan a esta patología en su
día a día. El reportaje, que se ha rodado en Valverde del Camino y consta de dos capítulos
(“AGENDA” Y “URGENTE”), ha permitido juntar a Carmen y Haizea, dos pacientes de
Valverde del Camino y Bilbao, para que, junto a sus cuidadores, a las asociaciones de
pacientes y a un experto en la enfermedad (el Dr. Juan Bernardo, médico de familia de
Valverde del Camino), aborden la realidad y los desafíos de esta enfermedad.

Las voces que protagonizan el reportaje destacan los síntomas físicos a los que hacen
frente cada día, entre los que se encuentran: debilidad, fatiga, pérdida de visión, alteración
del ritmo cardiaco y pérdida de movilidad, entre otros. Sin embargo, en el propio documental
señalan que todos estos síntomas no son visibles en la persona que la padece, ya que
parece que por fuera los pacientes están bien.

Asimismo, a lo largo de los dos capítulos resaltan la importancia de la detección temprana,
ya que mejora significativamente el pronóstico de la enfermedad y mejora la calidad de vida
de los pacientes. De esta manera, animan a todas aquellas personas que tengan sospechas
de padecer alguno de los síntomas a realizarse una prueba genética, que puede ayudar a
los miembros de la familia a estar preparados y comenzar el tratamiento a tiempo, que
podrían retrasar la progresión de la enfermedad. Los protagonistas del reportaje indicen
también que existe un cierto rechazo a realizarse la prueba por parte de algunos pacientes,
a pesar de tener síntomas y saber que sus progenitores sufren la enfermedad.
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La puesta en marcha de este tipo de iniciativas es fundamental, ya que es una enfermedad
infradiagnosticada, y muchos de los pacientes han tenido que acudir a distintos especialistas
hasta conseguir un diagnóstico. En palabras de Pilar Rosa, presidenta de la Asociación
Valverdeña de la Enfermedad de Andrade (ASVEA), “estos proyectos de concienciación
permiten dar a conocer una enfermedad que es totalmente desconocida e incluso nos
ayudan a llegar a aquellos pacientes que todavía no saben que pueden estar padeciendo la
enfermedad.” Por su parte, lapresidenta de la Asociación Balear de la Enfermedad de
Andrade (ABEA), Catilena Bibiloni añade que “convivir con una patología como la
amiloidosis no es fácil porque supone un impacto muy grande a nivel social, emocional y
familiar y, por ello, es necesario seguir hablando de la AhTTR y de la importancia de su
diagnóstico precoz para retrasar o evitar su avance y que se pueda llevar una vida lo más
normalizada posible”

Importancia del diagnóstico temprano y uso del test genético como herramienta clave
para detectar la enfermedad, antes incluso de que muestre síntomas

La Dra. Mónica López, especialista en Medicina Interna del Hospital Universitario
Ramón y Cajal y miembro de la Sociedad Española de Medicina Interna
(SEMI), subraya que “los síntomas entre una persona y otra pueden variar mucho, por lo
que no hay dos casos exactamente iguales”. “Muchos síntomas de la AhTTR pueden
confundirse con los de otra patología . Por este motivo, desde nuestra especialidad
llevamos a cabo una coordinación multidisciplinar con los distintos especialistas para
detectar la patología lo antes posible y guiar en el tratamiento”, añade.

Asimismo, el Dr. Lorenzo Silva, especialista en Neurología del Hospital Universitario
Puerta de Hierro y miembro de la Sociedad Española de Neurología (SEN), recalca
que “hace años era imposible imaginarlo, pero hoy en día existen tratamientos para la
AhTTR que posibilitan que el paciente pueda llevar una mejor calidad de vida”. “Para llegar
a ese punto, es tan sencillo como realizarse una prueba genética que consiste en la
extracción de una pequeña muestra de sangre o saliva en un frotis de la mejilla y los
resultados se obtienen en unas pocas semanas . Es esencial detectarla lo antes
posible para retrasar su progresión e incluso mejorar algunos síntomas”, añade.

Para evitar años de consulta para los pacientes, los especialistas coinciden en la necesidad
de campañas de concienciación como estas dirigidas tanto a la población general como a
especialistas, con el objetivo de abordar una enfermedad poco frecuente y conocida en la
que un test genético puede determinar el pronóstico del paciente.

En este sentido, Marta Moreno, directora de Asuntos Corporativos y Acceso al
Mercado de AstraZeneca coincide con los doctores en que el test genético es clave para la
detección precoz de la enfermedad. En este sentido, “desde AstraZeneca somos
conocedores de la importancia en el desarrollo de herramientas diagnósticas y la
colaboración con profesionales de la salud para acelerar la visibilidad de esta patología y
reducir los tiempos de diagnósticos. Con estas iniciativas, buscamos aumentar la
concienciación de la enfermedad para lograr una detección temprana y precisa de la
amiloidosis. Creemos que es fundamental escuchar a los pacientes y sus necesidades, y
construir, junto a la comunidad médica y científica, un camino diferente: uno en el que la
amiloidosis ya no sea invisible, y donde cada diagnóstico llegue a tiempo para marcar la
diferencia”, concluye.
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Estas saliendo de AstraZeneca.es

La página a la que va a ser redireccionado puede encontrarse fuera del dominio de
AstraZeneca España, por ello dicha página puede estar sometida a una normativa y
jurisdicción diferente de la española.

Clic ‘cancelar’ para permanecer en la página o 'continuar´ para abandonar la página.

Aviso Importante para los usuarios

Vas a tener acceso a material de archivo histórico de AstraZeneca. Cualquier referencia en
estos archivos a los productos de AstraZeneca o de sus usos puede no reflejar los
conocimientos médicos actuales y no debe ser utilizado como una fuente de información
sobre los datos de la etiqueta actual del producto, datos de seguridad o eficacia. Por favor,
consulte la etiqueta del producto nacional aprobado ( RCP ) para obtener información actual
de productos.

He leído esta advertencia y no va a utilizar cualquiera de la información contenida producto
con fines clínicos.
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La Sociedad Española de Neurología
reconoce la labor científica del
especialista del Macarena Joan
Montaner

El neurólogo y jefe de Servicio de Neurología del Hospital Universitario Virgen Macarena de Sevilla,
Joan Montaner, ha sido galardonado por la Sociedad Española de Neurología (SEN) con el 'Premio
SEN Ictus' como reconocimiento a su amplia labor científica y a su dedicación por la investigación de
esta enfermedad cerebrovascular, con más de 500 publicaciones científicas sobre ictus.

09/6/2025 - 11:15

SEVILLA, 9 (EUROPA PRESS)

El neurólogo y jefe de Servicio de Neurología del Hospital Universitario Virgen Macarena de Sevilla,
Joan Montaner, ha sido galardonado por la Sociedad Española de Neurología (SEN) con el 'Premio
SEN Ictus' como reconocimiento a su amplia labor científica y a su dedicación por la investigación de
esta enfermedad cerebrovascular, con más de 500 publicaciones científicas sobre ictus.

Los Premios SEN representan el reconocimiento de la Sociedad Española de Neurología y de los
neurólogos españoles a aquellas personas y entidades que han contribuido al desarrollo científico de la
Neurología. Tal y como destaca el presidente de la SEN, Jesús Porta-Etessam, "reconocemos al doctor
Montaner su trayectoria en el campo de la investigación en ictus y a su implicación para mejorar la
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atención de los pacientes con esta enfermedad", señala en un comunicado.

Montaner es licenciado en Medicina por la Universidad de Cádiz y especialista en Neurología por el
Hospital Universitario Vall d'Hebron de Barcelona. Recibió parte de su formación investigadora
dentro del programa Rio Hortega del ISCIII en el Laboratorio de Investigación en Neuroprotección del
Hospital General de Massachusetts de la Universidad de Harvard (Boston).

Entre sus principales hitos se encuentra la creación del Centro Andaluz de Teleictus, sistema de
telemedicina dirigido a atender a los pacientes con código ictus localizados en hospitales de Andalucía,
fundamentalmente en centros sanitarios comarcales y hospitales de alta resolución.

Actualmente, el CATI, ubicado en el Hospital Virgen Macarena, atiende a más de 1.000 pacientes
residentes en Andalucía cada año. Su labor permite llevar a cabo tratamientos como técnicas de
fibrinólisis y trombectomía con la máxima celeridad.

La Unidad de Ictus del Servicio de Neurología del Macarena, acreditada por la European Stroke
Organisation, desarrolla una intensa labor tanto investigadora como asistencial atendiendo a más de
600 pacientes al año y participando en numerosos estudios científicos. Actualmente la Unidad está
inmersa en estudios de diagnóstico y tratamiento del ictus.

VARIOS PROYECTOS DE INVESTIGACIÓN

El proyecto 'BIOSHIP' pretende identificar y utilizar biomarcadores en la fase aguda de la enfermedad,
en concreto durante el traslado en ambulancia, y así acortar los tiempos de tratamiento. El objetivo del
estudio es validar una nueva herramienta rápida de diagnóstico para identificar los ictus isquémicos
con oclusión de gran vaso a nivel prehospitalario y antes del TAC, gracias a la cuantificación rápida en
sangre de biomarcadores junto con otra información clínica a través del uso de una APP.

Por otro lado, el proyecto 'Salacunar', donde el Macarena actúa como centro coordinador de 20
hospitales españoles, valora las mejoras cognitivas de los extractos de salicornia en población que ha
sufrido pequeños infartos cerebrales debidos a la hipertensión arterial.

Grupo de información GENTE · el líder nacional en prensa semanal gratuita según PGD-OJD
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Hombre con temblores en la mano como el Parkinson iStock

Descubren cómo reducir el mayor riesgo de Parkinson derivado de la
apnea del sueño

Publicado: 06 de junio de 2025, 15:01
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El Parkinson es la segunda enfermedad neurodegenerativa más habitual
en nuestro país tras el Alzheimer. Según datos de la Sociedad Española de
Neurología, este trastorno afecta a 150.000 personas y cada año se
diagnostican 10.000 nuevos casos, lo que convierte a España como el
noveno país del mundo con mayor número de pacientes.

Manos temblorosas por el Parkinson | iStock

Muchos conocen los síntomas más habituales de la enfermedad, como
los motores (temblor en reposo, bradicinesia o lentitud de movimientos,
rigidez muscular, problemas de equilibrio). Pero también hay otros, los no
motores, que son menos característicos, como depresión o ansiedad,
problemas de memoria, problemas para tragar o hablar, fatiga, cambios en la
escritura o hipomimia, entre otros.

La realidad es que las primeras manifestaciones de esta enfermedad pueden
pasar ocultas durante años y a las señales anteriores hay que añadirles
otras, llamados síntomas prodrómicos, que pasan más desapercibidas
como la pérdida de olfato, problemas de sueño o estreñimiento
persistente.

Las primeros síntomas del Parkinson pueden pasar desapercibidos: Est... https://www.hablandoenplata.es/salud/primeros-sintomas-parkinson-...

2 de 9 09/06/2025, 12:08



enfermedad de Parkinson | Sinc

Por ello, es vital el diagnóstico precoz de los pacientes ya que el
Parkinson sigue siendo un misterio, pues no tiene cura y aún no se conocen
todos los factores que lo origina aunque sí algunos que lo pueden
aumentar como la ansiedado la soledad.

Más Noticias

Sin embargo, sí se puede prevenir. Cada vez más voces expertas apuntan a
que el ejercicio físico, entre otros hábitos, en al menos 2-3 horas a la
semana, reduce las probabilidades de padecerlo.
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2 de junio: Día Mundial de la
Lucha contra la Miastenia

Gravis

En  Europa  hay  unos  150.000
afectados y cada año se diagnostican
unos 700 nuevos casos en España.

Uno  de  cada  cinco  pacientes  con
miastenia  sufrirá  una  crisis
respiratoria grave.

Dos nuevos tratamientos disponibles
ya en España abren una nueva era
en  el  abordaje  de  la  miastenia
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gravis.

Hoy, 2 de junio, se conmemora el Día Mundial de la Lucha contra
la Miastenia Gravis,  una fecha que busca concienciar  sobre esta
enfermedad  neuromuscular  autoinmune  que,  según  datos  de  la
Sociedad Española de Neurología (SEN), afecta en España a unas
15.000 personas y de la  que cada año se diagnostican unos 700
nuevos casos.

“La miastenia gravis es una enfermedad crónica que se caracteriza
por producir fatiga y debilidad muscular, síntomas que empeoran a
lo largo del día con la actividad física y mejoran con el reposo.
Puede afectar a la musculatura ocular, bulbar, de las extremidades
y/o  respiratoria.  Y  como  consecuencia  de  la  enfermedad,  los
pacientes  experimentan  una  afectación  sustancial  en  sus
actividades diarias y en su calidad de vida, ya que acciones tan
cotidianas  como  caminar,  comer,  hablar,  ver  o  incluso  respirar
pueden  verse  comprometidas”,  explica  el  Dr.  Francisco  Javier
Rodríguez  de  Rivera,  Coordinador  del  Grupo  de  Estudio  de
Enfermedades Neuromusculares de la SEN.

Entre el 50% y el 80% de los pacientes con miastenia gravis sufren
falta de energía, cansancio y agotamiento. Además, según datos del
libro blanco ‘La carga de la miastenia grave en España’, el 55% de
los  pacientes  presentan  dificultades  para  caminar,  el  47%  para
comer y el  48% para respirar.  Además,  el  70% de los pacientes
sufren caída de párpados y visión doble. Y a estas dificultades se
suman  comorbilidades  frecuentes  como  la  ansiedad  (44%)  y  la
depresión (27%), que agravan la discapacidad asociada.

La miastenia gravis puede manifestarse a cualquier edad, incluso en
la infancia o adolescencia (supone el  10–15% de los casos).  Sin
embargo, debido al envejecimiento poblacional y al aumento de la
esperanza  de  vida,  la  miastenia  de  inicio  tardío  (cuando  la
enfermedad debuta después de los 50 años) constituye ya la forma
más frecuente de la enfermedad: aproximadamente entre el 60% y
el 70% de los pacientes son de inicio tardío. Pero mientras que el
60% de los casos de inicio tardío se dan en hombres, el 70% de los
casos que se producen antes de los 40 años (miastenia de inicio
temprano), se dan en mujeres.

En  la  mayoría  de  los  casos,  los  primeros  músculos  que  se  ven
alterados por la enfermedad son los de los ojos, por lo que para una
amplia mayoría de los pacientes, los primeros síntomas suelen ser
padecer  visión  doble  y/o  caída  de  los  parpados.  Es  lo  que  se
denomina miastenia gravis ocular. Sin embargo, en el 85% de los
pacientes  y  durante  los  2  primeros  años  desde  el  inicio  de  la
enfermedad, su miastenia evolucionará hacia una miastenia gravis
generalizada, llamada así cuando afecta a varios grupos musculares.
Y  en  muchas  ocasiones  no  es  hasta  que  se  ha  generalizado  la
enfermedad  hasta  que  los  pacientes  consultan  y  obtienen  un
diagnóstico. En España, el retraso en el diagnóstico puede llegar a
los tres años.
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“Aunque  no  existe  un  tratamiento  curativo  para  la  miastenia
gravis, existen diversas opciones de tratamientos que, en muchos
pacientes pueden lograr la remisión o la expresión mínima de los
síntomas,  y  en  al  menos  en  la  gran  mayoría,  pueden  ayudar  a
controlar los síntomas y prevenir la progresión de la enfermedad,
lo que ayuda a prevenir la discapacidad a largo plazo asociada a
esta  enfermedad.  Además,  algunos  tratamientos  pueden  ser  más
efectivos en las primeras etapas de la enfermedad”, comenta el Dr.
Francisco Javier Rodríguez de Rivera.  “Por otra parte, el retraso
en  el  diagnóstico  puede  llevar  a  la  aparición  de  una  crisis
miasténica, que es la complicación más grave de esta enfermedad.
La  crisis  miasténica  es  una  situación  de  urgencia  médica  que
requiere  intubación  y  asistencia  respiratoria  inmediata  que,
además,  suele  ser  la  principal  causa  de  mortalidad  entre  los
pacientes”.

Cuando la debilidad muscular afecta a la musculatura respiratoria,
puede producirse insuficiencia respiratoria y dificultad para tragar,
lo  que  se  conoce  como  crisis  miasténica,  una  situación
potencialmente  mortal.  Gracias  a  un  mayor  conocimiento  de  la
enfermedad, a la mejora en los tiempos de diagnóstico y al refuerzo
de las medidas de soporte al paciente, la mortalidad asociada a estas
crisis se ha reducido. No obstante, se estima que entre el 15% y el
20% de los pacientes experimentan al menos una crisis miasténica,
habitualmente en los dos o tres primeros años tras el diagnóstico.
Por  ello,  es  esencial  que pacientes,  familiares y  cuidadores sean
conscientes de que cuando se experimente un aumento de debilidad
de  forma  aguda  y/o  dificultad  respiratoria  o  problemas  para  la
deglución,  deben  acudir  al  servicio  de  urgencias.  También  es
fundamental  que  los  pacientes  con  miastenia  conozcan  los
principales factores de riesgo que pueden desencadenar una crisis,
para poder prevenir su aparición.

Las  infecciones,  especialmente  las  respiratorias,  son  el  principal
desencadenante (30 %), pero también pueden provocarlas el estrés,
los  cambios  bruscos  de  temperatura,  el  insomnio,  el  dolor  o
determinados  medicamentos  (como  algunos  antibióticos  o
relajantes  musculares).  Pero  también  un  mal  control  de  la
enfermedad: entre un 10 y un 15% de los pacientes no responden
adecuadamente a los tratamientos farmacológicos para la miastenia
gravis. Estos pacientes, que experimentan síntomas no controlados
o  efectos  secundarios  no  deseados,  pueden  llegar  a  sufrir  una
discapacidad significativa y hospitalizaciones recurrentes, con una
tasa de mortalidad aproximada del  2%. Y es  en ellos  donde los
tratamientos en desarrollo para la miastenia gravis pueden jugar un
papel fundamental.

En 2022, la Agencia Europea de Medicamentos aprobó dos nuevos
fármacos,  en  concreto  dos  anticuerpos  monoclonales,  que  han
ampliado  el  abordaje  terapéutico  de  la  miastenia  gravis.  La
aparición  de  estos  dos  nuevos  tratamientos  llevó  al  Grupo  de
Estudio de Enfermedades Neuromusculares de la SEN a elaborar un
documento de consenso con recomendaciones para el tratamiento
de  la  miastenia,  que  puede  consultarse  en:  https://www.sen.es/
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pdf/2024/Protocolo_de_tratamiento_Miastenia_Gravis_2024b.pdf

“El  abordaje  terapéutico  de  la  miastenia  gravis  debe  ser
individualizado y depende de factores como la edad, la gravedad y
el  ritmo  de  progresión  de  la  enfermedad.  Pero,  en  general,  los
pacientes con miastenia gravis tienen un buen pronóstico y en la
actualidad no ven reducida su esperanza de vida. Sin embargo, con
los tratamientos de los que disponíamos, su enfermedad fluctuará a
lo largo del tiempo con remisiones y exacerbaciones y la mayoría
necesitará un tratamiento farmacológico a largo plazo”, comenta
el Dr. Francisco Javier Rodríguez de Rivera. “Pero la llegada de
estos dos nuevos fármacos suponen el inicio de un cambio en la
terapéutica  de  la  enfermedad.  Esperamos,  además,  que  en  un
futuro cercano se aprueben nuevas moléculas cuya eficacia sea aún
mayor y que, además, ayuden a evitar los fallecimientos que aún se
producen por las crisis miasténicas”.
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