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Presentan en el Congreso un
documento de consenso para el
abordaje de un tipo raro de tumor
cerebral

Javier Granda Revilla

7-9 minutos

Hoy es el Día Mundial del Tumor Cerebral y, esta semana,

profesionales sanitarios, sociedades científicas, pacientes y expertos

en políticas públicas han presentado un documento de consenso

para el abordaje del glioma de bajo grado con mutación IDH.

Este tipo de tumor cerebral raro presenta mayor incidencia en

jóvenes de entre 35 y 45 años y carece de nuevos tratamientos desde

hace dos décadas.

Durante la jornada, el grupo de trabajo multidisciplinar presentó las

principales conclusiones para un cambio de paradigma de la

enfermedad en España ante los portavoces parlamentarios del

ámbito de la sanidad.

Este documento ha sido elaborado por sociedades científicas como

GEINO (Grupo Español de Investigación en Neurooncología), GETTI

(Grupo Español de Oncología Transversal de Tumores Huérfanos e

Infrecuentes) o SENEC (Sociedad Española de Neurología), entre

otras, así como por las asociaciones de pacientes como ASTUCE o

GEPAC. Ha sido auspiciado por Servier.
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Los gliomas de bajo grado con mutación IDH se sitúan entre la

intersección de la oncología y las enfermedades raras, por lo que su

diagnóstico supone un gran impacto emocional en los pacientes y sus

seres queridos. La resección y el tratamiento con radioterapia y/o

quimioterapia es la única opción terapéutica desde hace dos

décadas, pero es muy limitante ya que tiene efectos devastadores a

largo plazo.

El 80% de los pacientes diagnosticados con un tumor cerebral sufren

disfunción cognitiva tras el tratamiento. La supervivencia de la

enfermedad es de 10 años con una recurrencia en los primeros cinco

años tras la intervención de entre el 50 y el 60%.

Marina Pollán, directora del Instituto de Salud Carlos III, afirmó que

“desde el Instituto de Salud Carlos III y en representación del

Ministerio de Ciencia, estamos encantados de apoyar iniciativas que

sigan impulsando la investigación biomédica y sanitaria, y que sigan

ayudando a que nuestro sistema científico y nuestro Sistema

Nacional de Salud refuercen la capacidad de la ciencia de mejorar la

salud de las personas”.

Por su parte, José Luis Mantas, paciente con este tipo de glioma y

presidente de ASTUCE afirmó que “muchos pacientes pasan meses,

incluso años, buscando respuestas a síntomas que van empeorando

sin un diagnóstico claro. Y cuando finalmente lo reciben, se enfrentan

no solo a una enfermedad incurable, sino a un escenario de

incertidumbre” e insistió en que “necesitamos un sistema que mire

más allá del tumor y vea a la persona. Que entienda que, detrás de

cada paciente, hay una historia, una familia, un proyecto de vida

interrumpido”.

Acceso acelerado a la innovación

Durante más de 20 años, los pacientes con este tipo de glioma han

tenido un acceso limitado a innovaciones terapéuticas que mejoren el
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abordaje de la enfermedad, con un impacto significativo en la calidad

de vida. Además de esta situación, el tiempo que transcurre desde el

desarrollo de un fármaco hasta su disponibilidad para los pacientes

sigue siendo un desafío, los procesos de autorización y financiación

de nuevos tratamientos son largos y complejos, loque contribuye al

retraso en la llegada de innovaciones.

Por ello, los expertos proponen establecer mecanismos para acelerar

la evaluación, autorización y procesos de precio y financiación de

nuevos fármacos aprobados por la Agencia Europea del

Medicamento, así como fomentar un acceso más ágil a la medicina

de precisión como las terapias dirigidas y la secuenciación molecular.

Pilar Rodríguez, directora de Acceso al Mercado y Regulatory de

Servier indicó que el grupo dedica cerca del 70% del presupuesto de

I+D a la oncología “El compromiso de Servier en este campo se

centra en pacientes con pocas opciones terapéuticas, especialmente

aquellos con tumores poco frecuentes causados por mutaciones

genéticas. Estamos desarrollando con resultados alentadores

terapias dirigidas para tratar los gliomas de bajo grado con

mutaciones en el gen IDH. Son terapias enfocadas en la medicina de

precisión, donde los tratamientos se adaptan a las características

específicas de cada tumor”.

Falta de registro de datos

Cada año se diagnostican 5.000 nuevos casos de tumores

cerebrales en España, lo que supone el 2% de los cánceres

diagnosticados en adultos, según datos de la Sociedad Española de

Neurología. Los gliomas de segundo grado con mutación IDH1 o

IDH2 representan alrededor del 20% de la incidencia total de tumores

cerebrales y del sistema nervioso central.

La enfermedad se caracteriza por su complejidad clínica y

terapéutica. Además, debido a su carácter poco frecuente, los datos
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sobre la incidencia de estos gliomas es baja comparada con otros

tipos de cáncer por lo que los expertos subrayan la necesidad de

reforzar el Registro Nacional de Tumores del Sistema Nervioso

Central (RETSINE).

Impacto en la vida del paciente y sus familiares

El diagnóstico de una enfermedad incurable tiene un fuerte impacto

emocional tanto en el paciente como en sus seres queridos y

familiares que también ven afectada su vida personal y laboral al

asumir el papel de cuidadores.

El apoyo psicológico es clave durante todas las etapas de la

enfermedad tanto para los pacientes como para sus familiares para

reducir su malestar. Actualmente las asociaciones de pacientes

suponen un gran apoyo emocional y facilitan a los pacientes el

acceso a información de muchos tipos, ofreciendo desde asesoría

jurídica hasta información sobre ensayos clínicos a los que puedan

optar.

Por ello, asociaciones como GEPAC o ASTUCE reclaman que los

pacientes tengan acceso directo a ellas desde el momento del

diagnóstico en consulta y señalan la inequidad en el tratamiento

según la comunidad autónoma en la que vivan, pues se enfrentan a

diferentes modelos de atención y sus posibilidades de acceso a

tratamientos experimentales son desiguales. Además, el grupo de

trabajo reclama en su decálogo de propuestas la participación

efectiva de los pacientes en los procesos regulatorios.

Begoña Barragán, presidenta de GEPAC sostuvo que la futura Ley

de los Medicamentos y Productos Sanitarios “tiene la oportunidad de

hacerlo real ya que no solo es un acto de justicia, sino también una

oportunidad para hacer más humano, equitativo y cercano a la

realidad el sistema sanitario”. Como paciente, recalcó conocer “los

efectos colaterales del sistema: los retrasos, las inequidades o la
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burocracia que a veces duele más que la enfermedad”.

Sobre el grupo de trabajo y el documento de consenso

El documento de consenso ‘Perspectivas para el abordaje integral del

glioma de bajo grado con mutación IDH’ ha sido elaborado por un

grupo de trabajo multidisciplinar en el que han participado: ASTUCE

Spain (Asociación de Pacientes de Tumores Cerebrales y del

Sistema Nervioso Central); GEINO (Grupo Español de Investigación

en Neurooncología); GETTHI (Grupo Español de Oncología

Transversal de Tumores Huérfanos e Infrecuentes); SENEC

(Sociedad Española de Neurocirugía); GEPAC (Grupo Español de

Pacientes con Cáncer); SEAP-IAP (Sociedad Española de Anatomía

Patológica); SEHOP (Sociedad Española de Hematología y

Oncología Pediátricas); SEN (Sociedad Española de Neurología);

SENEC (Sociedad Española de Neurocirugía); SENR (Sociedad

Española de Neurorradiología) y SEOR (Sociedad Española de

Oncología Radioterápica).

El documento, impulsado por Servier, contiene propuestas dirigidas a

las administraciones sanitarias para mejorar el diagnóstico, la

atención integral, el acceso equitativo a tratamientos innovadores y el

refuerzo del apoyo social y económico a las personas afectadas.
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Insomnio familiar fatal, la enfermedad
que quita el sueño y ha matado a 35
personas de una misma familia en
Jaén

Rafa Sardiña

6-7 minutos

El insomnio familiar fatal (IFF) es una enfermedad rara que afecta a

muy pocos, pero sus consecuencias son terribles. Antonio Lamelas

ha sido testigo de la muerte de "aproximadamente 35 personas"

de su entorno familiar, entre ellos su hijo. La mayoría de los

afectados proceden de la Sierra de Segura, en Jaén.

En esta comarca andaluza, que limita con las provincias de Albacete,

Ciudad Real y Granada, y con apenas 20.000 habitantes, se

concentran la mayoría de los casos. Sin embargo, dado que es una

zona que tradicionalmente ha enviado emigrantes a otras

comunidades autónomas como Cataluña o País Vasco, la incidencia

de la enfermedad está "desperdigada", como nos explica en una

conversación telefónica.

Se trata de una enfermedad "relacionada con los ciclos de vigilia y el

sueño", señala a este diario la doctora Celia García Malo,

Coordinadora del Grupo de Estudio de Trastornos de la Vigilia y

Sueño de la Sociedad Española de Neurología. "Produce insomnio,

pero no el común que todos hemos experimentado en algún

momento de nuestra vida. Es una incapacidad total para dormir,
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debido a que se degenera el tálamo, que es el centro que regula los

ciclos de sueño y vigilia".

"Las familias con síndrome familiar fatal han transmitido la

mutación de generación en generación"

Qué es el insomnio familiar fatal

Es una enfermedad hereditaria que afecta principalmente una parte

del cerebro llamada tálamo, que controla el ciclo sueño-vigilia. El

insomnio familiar fatal es una patología progresiva y

neurodegenerativa que forma parte de las enfermedades producidas

por priones (trastornos degenerativos progresivos del encéfalo). En

muchos de los casos está causada por una mutación en el gen

PRNP. Esta mutación resulta en una proteína prionica anormal, en

que el aminoácido asparagina reemplaza al ácido aspártico en la

posición 178 de la proteína priónica (PrP).

El gen que pasa de padres a hijos

No hay registros oficiales de cuántas personas en nuestro país sufren

o han sufrido insomnio familiar fatal. La neuróloga señala que el

término "familiar" se refiere a su carácter hereditario. Está causada

por una mutación en un gen, que tiene el 50% de probabilidades de

ser transmitida a los descendientes.

Sin embargo, también hay personas que, sin antecedentes

familiares, sufren la mutación y la pueden transmitir a sus hijos.

Sobre por qué hay más casos en la provincia de Jaén, la doctora

García Malo recalca que "no hay un factor ambiental" que sea

responsable. "Las familias afectadas por esta enfermedad han

transmitido la mutación de generación en generación".

En el caso de Antonio Lamelas, que ha realizado un estudio del árbol

genealógico, la enfermedad ha afectado a distintas ramas de la
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familia. "No solo en Jaén, sino también en otras ciudades como

Badalona, Mataró o Zaragoza".

"Muchas personas no quieren saber si tienen la

mutación"

La única manera de "anticiparse" a la enfermedad y saber si alguien

tiene la mutación es realizarse una prueba genética. No obstante, es

un "tema ético complicado", como subraya la especialista, porque

"depende de cada persona, ya que es dueño de su propia

información".

Pero, aunque la prueba pueda confirmar la presencia de la mutación

del gen responsable del insomnio familiar fatal, "no se puede

predecir con exactitud cuándo aparecerán los síntomas". E

incluso "podría fallecer por otra causa antes de que se desarrolle la

sintomatología".

"Mi hijo Vicente perdió habilidades básicas como la deglución

de alimentos y controlar su cuerpo"

Existen unidades especializadas en los hospitales españoles que

ofrecen consejo genético a las familias. "Es útil especialmente para

quienes planean tener hijos, ya que se puede realizar una selección

genética para prevenir que los hijos hereden la mutación".

La mujer de Antonio es portadora del gen que causa la enfermedad,

sin embargo, "no lo ha desarrollado de momento". Su hijo Vicente

falleció con 42 años. Ahora, sus nietos tienen el 50% de

probabilidades de sufrir insomnio familiar fatal. "Hay mucha gente que

no se la quiere hacer porque si das positivo es un auténtico sinvivir. Es

una lotería".

Los síntomas progresan rápidamente y los pacientes
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experimentan un deterioro considerable en su vida diaria

Causa la muerte rápidamente

Antonio se dio cuenta de que algo no iba bien cuando su hijo empezó

a experimentar "extraños síntomas". "Al principio arrastraba un pie,

luego la situación se fue agravando. Finalmente, le realizaron las

pruebas y, efectivamente, confirmaron que padecía la

enfermedad".

Las personas con insomnio familiar fatal no llegan a alcanzar en

ningún momento la fase REM, que es clave en el descanso. La falta

de sueño tiene efectos terribles en el cerebro, que comienza a

deteriorarse a toda velocidad. "Mi hijo Vicente perdió habilidades

básicas como deglución de comida y controlar su cuerpo".

El IFF suele manifestarse en personas de entre 30 y 60 años. La

evolución, como destaca la doctora García Malo a 'Guías de Salud',

es bastante rápida. "En unos pocos meses, los pacientes pueden

experimentar una serie de síntomas neurológicos que no son

normales y que llaman la atención de los familiares, lo que los lleva a

consultar al médico. El insomnio, los problemas de memoria, y las

alteraciones del movimiento, progresan rápidamente".

No son los únicos síntomas: también son frecuentes las sacudidas

musculares, alucinaciones visuales, y dificultad para mover los ojos.

"Esto genera un impacto negativo en la calidad de vida de quienes la

sufren, puesto que los síntomas se agravan cada día y experimentan

un deterioro considerable".

No hay tratamiento para esta enfermedad. "Se han probado

tratamientos inmunológicos, corticoides y terapias biológicas, pero

con poco éxito. Cuando los síntomas progresan, se administran

fármacos para mitigar el sufrimiento y mejorar la calidad de vida, pero

no existe un tratamiento curativo", recalca la neuróloga.
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Aunque se desconoce el alcance real de la enfermedad, se calcula

que hay unas 300 personas portadoras en España que lo desarrollan.

A través de su testimonio, Antonio reclama más investigación para

una enfermedad hereditaria en la que hay un 50 % de probabilidades

de que se transmita de padres a hijos.
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Cuál es el dolor más intenso que
puede sufrir una persona: el 0,3% de la
población en España lo experimentará
alguna vez en su vida

Arianna Villaescusa

3-4 minutos

Como bien sabemos, el dolor es una sensación subjetiva muy

difícil de cuantificar, puesto que cada persona lo puede percibir de

forma distinta. Entre los factores que pueden influir están algunos

como la genética, el funcionamiento del sistema nervioso, el contexto

social y cultural, la estructura corporal… Por este motivo, aunque

resulta muy complejo determinar exactamente cuál es el dolor

más intenso que puede experimentar un ser humano, médicos y

científicos han logrado llegar a un consenso común después de

varios estudios.

Según estos, el dolor más intenso es la neuralgia del trigémino o

"tic doloroso". Esta afección causa un dolor intenso, similar al de

una descarga eléctrica en un lado de la cara, debido a un nervio

que se encarga de transportar señales de la cara al cerebro. En estos

caso, incluso una ligera caricia o un roce puede dar lugar a una

descarga de dolor, que aunque suele ser momentánea, puede llegar

a mantenerse en el tiempo.

La Sociedad Española de Neurología (SEN) que el 0,3% de la

población en España llegará a desarrollar neuralgia del
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trigémino a lo largo de su vida, un dolor que afecta a más de

35.000 personas, siendo más común en mujeres que en hombres y

normalmente a partir de los 50 años.

Ver Más

El problema del diagnóstico tardío

Normalmente, el dolor se produce en la zona del pómulo y la

mandíbula, aunque en algunos casos los pacientes pueden

experimentar dolor en la zona ocular, no suele ser lo más habitual.

Uno de los principales inconvenientes de esto es que en casi la

mitad de los casos los pacientes obtienen un diagnóstico

erróneo, lo que provoca un retraso en su correcta valoración.

Este intenso malestar se produce por la interrupción de la función

del nervio trigémino, por ejemplo, por el contacto entre un vaso

sanguíneo y este nervio. Otras causas de este pueden ser la

esclerosis múltiple, un tumor, un accidente cerebrovascular o un

traumatismo facial.

En general, el tratamiento de la neuralgia del trigémino requiere de

medicamentos, aunque con el paso del tiempo puede ser que

estos no resulten suficientes, llegando incluso a experimentar

efectos secundarios desagradables. En este tipo de casos, es

posible que sean necesarias inyecciones o cirugía. Si el trastorno

se debe a otra causa como la esclerosis múltiple, puede que sea

necesario un tratamiento específico.

Relacionados

Un niño fue al hospital para tratarse un dolor abdominal y acabó

muriendo por la mala actuación de dos pediatras: más de 150.000

euros recibió la familia

Este simple estiramiento de 30 segundos puede aliviar el dolor
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Insomnio familiar fatal, la enfermedad
que quita el sueño y ha matado a 35
personas de una misma familia en
Jaén

Rafa Sardiña

6-8 minutos

El insomnio familiar fatal (IFF) es una enfermedad rara que afecta a

muy pocos, pero sus consecuencias son terribles. Antonio Lamelas

ha sido testigo de la muerte de "aproximadamente 35 personas"

de su entorno familiar, entre ellos su hijo. La mayoría de los

afectados proceden de la Sierra de Segura, en Jaén.

En esta comarca andaluza, que limita con las provincias de Albacete,

Ciudad Real y Granada, y con apenas 20.000 habitantes, se

concentran la mayoría de los casos. Sin embargo, dado que es una

zona que tradicionalmente ha enviado emigrantes a otras

comunidades autónomas como Cataluña o País Vasco, la incidencia

de la enfermedad está "desperdigada", como nos explica en una

conversación telefónica.

Se trata de una enfermedad "relacionada con los ciclos de vigilia y el

sueño", señala a este diario la doctora Celia García Malo,

Coordinadora del Grupo de Estudio de Trastornos de la Vigilia y

Sueño de la Sociedad Española de Neurología. "Produce insomnio,

pero no el común que todos hemos experimentado en algún

momento de nuestra vida. Es una incapacidad total para dormir,
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debido a que se degenera el tálamo, que es el centro que regula los

ciclos de sueño y vigilia".

"Las familias con síndrome familiar fatal han transmitido la

mutación de generación en generación"

Antonio Lamelas y su mujer, junto a su hijo, que falleció por el

insomnio familiar fatal / Cedida por la familia
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Qué es el insomnio familiar fatal

Es una enfermedad hereditaria que afecta principalmente una parte

del cerebro llamada tálamo, que controla el ciclo sueño-vigilia. El

insomnio familiar fatal es una patología progresiva y

neurodegenerativa que forma parte de las enfermedades producidas

por priones (trastornos degenerativos progresivos del encéfalo). En

muchos de los casos está causada por una mutación en el gen

PRNP. Esta mutación resulta en una proteína prionica anormal, en

que el aminoácido asparagina reemplaza al ácido aspártico en la

posición 178 de la proteína priónica (PrP).

El gen que pasa de padres a hijos

No hay registros oficiales de cuántas personas en nuestro país sufren

o han sufrido insomnio familiar fatal. La neuróloga señala que el

término "familiar" se refiere a su carácter hereditario. Está causada

por una mutación en un gen, que tiene el 50% de probabilidades de

ser transmitida a los descendientes.

Sin embargo, también hay personas que, sin antecedentes

familiares, sufren la mutación y la pueden transmitir a sus hijos.

Sobre por qué hay más casos en la provincia de Jaén, la doctora

García Malo recalca que "no hay un factor ambiental" que sea

responsable. "Las familias afectadas por esta enfermedad han

transmitido la mutación de generación en generación".
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Imágenes del banco de cerebros de la Fundación CIEN, en Madrid. /

José Luis Roca

En el caso de Antonio Lamelas, que ha realizado un estudio del árbol

genealógico, la enfermedad ha afectado a distintas ramas de la

familia. "No solo en Jaén, sino también en otras ciudades como

Badalona, Mataró o Zaragoza".

"Muchas personas no quieren saber si tienen la

mutación"

La única manera de "anticiparse" a la enfermedad y saber si alguien

tiene la mutación es realizarse una prueba genética. No obstante, es

un "tema ético complicado", como subraya la especialista, porque

"depende de cada persona, ya que es dueño de su propia

información".

Pero, aunque la prueba pueda confirmar la presencia de la mutación

del gen responsable del insomnio familiar fatal, "no se puede

predecir con exactitud cuándo aparecerán los síntomas". E

incluso "podría fallecer por otra causa antes de que se desarrolle la

sintomatología".

"Mi hijo Vicente perdió habilidades básicas como la deglución

de alimentos y controlar su cuerpo"

Existen unidades especializadas en los hospitales españoles que

ofrecen consejo genético a las familias. "Es útil especialmente para

quienes planean tener hijos, ya que se puede realizar una selección

genética para prevenir que los hijos hereden la mutación".
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La mujer de Antonio es portadora del gen que causa la enfermedad,

sin embargo, "no lo ha desarrollado de momento". Su hijo Vicente

falleció con 42 años. Ahora, sus nietos tienen el 50% de

probabilidades de sufrir insomnio familiar fatal. "Hay mucha gente que

no se la quiere hacer porque si das positivo es un auténtico sinvivir. Es

una lotería".

Los síntomas progresan rápidamente y los pacientes

experimentan un deterioro considerable en su vida diaria

Imágenes de escáner de un cerebro / Redacción

Causa la muerte rápidamente

Antonio se dio cuenta de que algo no iba bien cuando su hijo empezó

a experimentar "extraños síntomas". "Al principio arrastraba un pie,

luego la situación se fue agravando. Finalmente, le realizaron las

pruebas y, efectivamente, confirmaron que padecía la

enfermedad".

Las personas con insomnio familiar fatal no llegan a alcanzar en

ningún momento la fase REM, que es clave en el descanso. La falta

de sueño tiene efectos terribles en el cerebro, que comienza a

deteriorarse a toda velocidad. "Mi hijo Vicente perdió habilidades
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básicas como deglución de comida y controlar su cuerpo".

El IFF suele manifestarse en personas de entre 30 y 60 años. La

evolución, como destaca la doctora García Malo a 'Guías de Salud',

es bastante rápida. "En unos pocos meses, los pacientes pueden

experimentar una serie de síntomas neurológicos que no son

normales y que llaman la atención de los familiares, lo que los lleva a

consultar al médico. El insomnio, los problemas de memoria, y las

alteraciones del movimiento, progresan rápidamente".

No son los únicos síntomas: también son frecuentes las sacudidas

musculares, alucinaciones visuales, y dificultad para mover los ojos.

"Esto genera un impacto negativo en la calidad de vida de quienes la

sufren, puesto que los síntomas se agravan cada día y experimentan

un deterioro considerable".

No hay tratamiento para esta enfermedad. "Se han probado

tratamientos inmunológicos, corticoides y terapias biológicas, pero

con poco éxito. Cuando los síntomas progresan, se administran

fármacos para mitigar el sufrimiento y mejorar la calidad de vida, pero

no existe un tratamiento curativo", recalca la neuróloga.

Aunque se desconoce el alcance real de la enfermedad, se calcula

que hay unas 300 personas portadoras en España que lo desarrollan.

A través de su testimonio, Antonio reclama más investigación para

una enfermedad hereditaria en la que hay un 50 % de probabilidades

de que se transmita de padres a hijos.
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El medio de transporte que se utiliza
puede aumentar o disminuir el riesgo
de sufrir demencia, según un estudio

C. Amanda Osuna

4-5 minutos

Una pareja de mayores usando la bicicleta (AdobeStock)

Investigadores de la Universidad de Ciencia y Tecnología de

Huazhong (China) y de la Universidad de Sydney (Australia) han

descubierto que un uso habitual de la bicicleta como medio de

transporte puede reducir significativamente el riesgo de desarrollar

demencia en las personas mayores.

El estudio, publicado en la revista JAMA Network Open, analizó los

datos médicos del Biobanco del Reinio Unido para determinar qué

formas de movilidad cotidiana, especialmente aquellas que
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implican actividad física y navegación espacial, podrían tener mayor

impacto en la prevención de enfermedades neurodegenerativas.

Aunque investigaciones anteriores ya habían vinculado tanto el

ejercicio físico como actividades que requieren orientación espacial

(como conducir taxis o ambulancias) con una menor incidencia de

demencia, este nuevo trabajo se propuso identificar específicamente

cuál de estas actividades cotidianas podría resultar proteger más

contra la demencia.

Para ello, el equipo examinó los historiales médicos de 479.723

personas con una edad media de 56,5 años, todas ellas sin

diagnóstico previo de demencia y en buen estado de salud al

comienzo del seguimiento. A lo largo de 13 años, los investigadores

evaluaron la aparición de demencia en relación con el medio de

transporte habitual de los participantes, excluyendo los

desplazamientos al trabajo.

Los resultados fueron reveladores: aquellos que utilizaban la

bicicleta como forma principal de transporte —o combinaban su uso

con otros medios— presentaron tasas mucho más bajas de

demencia en comparación con quienes optaban por caminar,

conducir o usar transporte público. Además, los ciclistas mostraban

un mayor volumen en el hipocampo, una región cerebral esencial

para la memoria y que suele verse afectada en etapas tempranas de

la enfermedad de Alzheimer.

El efecto protector del ciclismo se observó en los tres tipos de

demencia evaluados: Alzheimer, demencia de inicio temprano y

demencia de inicio tardío. Asimismo, se halló una relación entre el

beneficio obtenido y la genética de los individuos, ya que aquellos sin

la variante del gen APOE ε4, asociado con un mayor riesgo de

Alzheimer, experimentaron beneficios aún más notables, aunque

quienes sí portaban esta variante también mostraron cierta
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protección.

Así, los resultados de este estudio subrayan la importancia del

ejercicio moderado, accesible y regular como herramienta

preventiva contra el deterioro cognitivo. En particular, resalta el

valor de promover el uso de la bicicleta entre los adultos mayores

como una estrategia eficaz para preservar la salud cerebral a largo

plazo.
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Entre 500.000 y 600.000 personas sufren de demencia en España,

siendo el Alzheimer la enfermedad más frecuente (entre el 50 y el

70% de los casos). Según datos de la Sociedad Española de

Neurología (SEN), en 2050 existirán cerca de un millón de casos. En

todo el mundo, son más de 60 millones de personas las que conviven

con la enfermedad.

Para enfrentar este problema de salud pública, la prevención es

clave. Se estima que hasta un 45% de los casos de demencia

podrían evitarse reduciendo la exposición a 14 factores de riesgo

modificables, muchos de los cuales están relacionados con el estilo

de vida. Estos incluyen la obesidad, la falta de ejercicio, el tabaquismo

y otros comportamientos que comienzan a manifestarse desde la

adolescencia y persisten a lo largo de la vida adulta.
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Viernes 13 de Junio de 2025 EN VIVO

Fuente: telam

El hallazgo de que este trastorno neurodegenerativo modifica el sebo cutáneo abre la
puerta a métodos más precisos y menos invasivos para su detección temprana

>El Los estudios comenzaron luego de que Joy Milne, una mujer con un sentido del
olfato extraordinariamente agudo, identificara que el olor corporal de su esposo había
cambiado mucho antes de que recibiera el diagnóstico de Parkinson, lo que llevó a los
estudiosos a explorar la relación entre la enfermedad y las modificaciones en la piel.

En un inicio, Milne atribuyó el cambio en el olor de su esposo al estrés laboral. Con el
tiempo, los profesionales de la salud confirmaron que el hombre padecía Parkinson. Esto
llevó a los especialistas a investigar si la enfermedad podía provocar modificaciones
en el olor corporal.

Se trata de una condición que permite a quienes la presentan percibir olores con una
intensidad y sensibilidad mucho mayores que el promedio. En los casos más extremos,
esta capacidad puede resultar abrumadora y generar situaciones de estrés, aunque
en el caso de Milne fue clave para aportar información valiosa sobre la enfermedad.

Su habilidad permitió a los investigadores identificar un síntoma que hasta ahora había
pasado desapercibido y que podría contribuir a mejorar la detección temprana del
Parkinson.

De acuerdo con lo publicado por 20minutos, el diagnóstico temprano resulta esencial
para el manejo de la enfermedad. Identificar los síntomas en un pronto estadio permite
mejorar la calidad de vida de quienes lo padecen, ralentizar la progresión de la
enfermedad y optimizar la efectividad de los tratamientos disponibles.

En España, la Sociedad Española de Neurología (SEN) estima que cada año se detectan
10.000 nuevos casos, lo que subraya la importancia de encontrar señales de alerta que
permitan una intervención precoz.

El descubrimiento relacionado con el olor de la piel se suma a la lista de posibles
indicadores tempranos del Parkinson, lo que podría facilitar la identificación de la
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enfermedad en etapas iniciales. La investigación en torno a nuevos síntomas y señales de
alerta resulta esencial, ya que el diagnóstico precoz permite a los pacientes acceder a
tratamientos más efectivos y mejorar su calidad de vida, aunque la enfermedad no
tenga cura.

El caso de Joy Milne ilustra cómo la combinación de investigación científica, observación
clínica y circunstancias personales excepcionales puede conducir a avances
significativos en el conocimiento de enfermedades complejas como el Parkinson.

Este hallazgo podría motivar el desarrollo de nuevas herramientas y protocolos para la
detección temprana, lo que beneficiaría tanto a pacientes como a profesionales de la
salud.

El Parkinson sigue siendo una enfermedad neurodegenerativa de difícil diagnóstico en
sus primeras fases, por lo que la incorporación de nuevos síntomas a la lista de señales
de alerta puede marcar la diferencia en la vida de quienes la padecen.

Fuente: telam
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Insomnio familiar fatal, la enfermedad
que quita el sueño y ha matado a 35
personas de una misma familia en
Jaén

Rafa Sardiña

6-8 minutos

El insomnio familiar fatal (IFF) es una enfermedad rara que afecta a

muy pocos, pero sus consecuencias son terribles. Antonio Lamelas

ha sido testigo de la muerte de "aproximadamente 35 personas"

de su entorno familiar, entre ellos su hijo. La mayoría de los

afectados proceden de la Sierra de Segura, en Jaén.

En esta comarca andaluza, que limita con las provincias de Albacete,

Ciudad Real y Granada, y con apenas 20.000 habitantes, se

concentran la mayoría de los casos. Sin embargo, dado que es una

zona que tradicionalmente ha enviado emigrantes a otras

comunidades autónomas como Cataluña o País Vasco, la incidencia

de la enfermedad está "desperdigada", como nos explica en una

conversación telefónica.

Se trata de una enfermedad "relacionada con los ciclos de vigilia y el

sueño", señala a este diario la doctora Celia García Malo,

Coordinadora del Grupo de Estudio de Trastornos de la Vigilia y

Sueño de la Sociedad Española de Neurología. "Produce insomnio,

pero no el común que todos hemos experimentado en algún

momento de nuestra vida. Es una incapacidad total para dormir,
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debido a que se degenera el tálamo, que es el centro que regula los

ciclos de sueño y vigilia".

"Las familias con síndrome familiar fatal han transmitido la

mutación de generación en generación"

Antonio Lamelas y su mujer, junto a su hijo, que falleció por el

insomnio familiar fatal / Cedida por la familia
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Qué es el insomnio familiar fatal

Es una enfermedad hereditaria que afecta principalmente una parte

del cerebro llamada tálamo, que controla el ciclo sueño-vigilia. El

insomnio familiar fatal es una patología progresiva y

neurodegenerativa que forma parte de las enfermedades producidas

por priones (trastornos degenerativos progresivos del encéfalo). En

muchos de los casos está causada por una mutación en el gen

PRNP. Esta mutación resulta en una proteína prionica anormal, en

que el aminoácido asparagina reemplaza al ácido aspártico en la

posición 178 de la proteína priónica (PrP).

El gen que pasa de padres a hijos

No hay registros oficiales de cuántas personas en nuestro país sufren

o han sufrido insomnio familiar fatal. La neuróloga señala que el

término "familiar" se refiere a su carácter hereditario. Está causada

por una mutación en un gen, que tiene el 50% de probabilidades de

ser transmitida a los descendientes.

Sin embargo, también hay personas que, sin antecedentes

familiares, sufren la mutación y la pueden transmitir a sus hijos.

Sobre por qué hay más casos en la provincia de Jaén, la doctora

García Malo recalca que "no hay un factor ambiental" que sea

responsable. "Las familias afectadas por esta enfermedad han

transmitido la mutación de generación en generación".
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Imágenes del banco de cerebros de la Fundación CIEN, en Madrid. /

José Luis Roca

En el caso de Antonio Lamelas, que ha realizado un estudio del árbol

genealógico, la enfermedad ha afectado a distintas ramas de la

familia. "No solo en Jaén, sino también en otras ciudades como

Badalona, Mataró o Zaragoza".

"Muchas personas no quieren saber si tienen la

mutación"

La única manera de "anticiparse" a la enfermedad y saber si alguien

tiene la mutación es realizarse una prueba genética. No obstante, es

un "tema ético complicado", como subraya la especialista, porque

"depende de cada persona, ya que es dueño de su propia

información".

Pero, aunque la prueba pueda confirmar la presencia de la mutación

del gen responsable del insomnio familiar fatal, "no se puede

predecir con exactitud cuándo aparecerán los síntomas". E

incluso "podría fallecer por otra causa antes de que se desarrolle la

sintomatología".

"Mi hijo Vicente perdió habilidades básicas como la deglución

de alimentos y controlar su cuerpo"

Existen unidades especializadas en los hospitales españoles que

ofrecen consejo genético a las familias. "Es útil especialmente para

quienes planean tener hijos, ya que se puede realizar una selección

genética para prevenir que los hijos hereden la mutación".
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La mujer de Antonio es portadora del gen que causa la enfermedad,

sin embargo, "no lo ha desarrollado de momento". Su hijo Vicente

falleció con 42 años. Ahora, sus nietos tienen el 50% de

probabilidades de sufrir insomnio familiar fatal. "Hay mucha gente que

no se la quiere hacer porque si das positivo es un auténtico sinvivir. Es

una lotería".

Los síntomas progresan rápidamente y los pacientes

experimentan un deterioro considerable en su vida diaria

Imágenes de escáner de un cerebro / Redacción

Causa la muerte rápidamente

Antonio se dio cuenta de que algo no iba bien cuando su hijo empezó

a experimentar "extraños síntomas". "Al principio arrastraba un pie,

luego la situación se fue agravando. Finalmente, le realizaron las

pruebas y, efectivamente, confirmaron que padecía la

enfermedad".

Las personas con insomnio familiar fatal no llegan a alcanzar en

ningún momento la fase REM, que es clave en el descanso. La falta

de sueño tiene efectos terribles en el cerebro, que comienza a

deteriorarse a toda velocidad. "Mi hijo Vicente perdió habilidades
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básicas como deglución de comida y controlar su cuerpo".

El IFF suele manifestarse en personas de entre 30 y 60 años. La

evolución, como destaca la doctora García Malo a 'Guías de Salud',

es bastante rápida. "En unos pocos meses, los pacientes pueden

experimentar una serie de síntomas neurológicos que no son

normales y que llaman la atención de los familiares, lo que los lleva a

consultar al médico. El insomnio, los problemas de memoria, y las

alteraciones del movimiento, progresan rápidamente".

No son los únicos síntomas: también son frecuentes las sacudidas

musculares, alucinaciones visuales, y dificultad para mover los ojos.

"Esto genera un impacto negativo en la calidad de vida de quienes la

sufren, puesto que los síntomas se agravan cada día y experimentan

un deterioro considerable".

No hay tratamiento para esta enfermedad. "Se han probado

tratamientos inmunológicos, corticoides y terapias biológicas, pero

con poco éxito. Cuando los síntomas progresan, se administran

fármacos para mitigar el sufrimiento y mejorar la calidad de vida, pero

no existe un tratamiento curativo", recalca la neuróloga.

Aunque se desconoce el alcance real de la enfermedad, se calcula

que hay unas 300 personas portadoras en España que lo desarrollan.

A través de su testimonio, Antonio reclama más investigación para

una enfermedad hereditaria en la que hay un 50 % de probabilidades

de que se transmita de padres a hijos.
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SUSCRÍBETE

Jesús Porta Etessam es presidente de la Sociedad Española de Neurología. (Jesús Porta Etessam)

12/06/2025 06:00
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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
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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 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.

Leer más: El Hospital de Cabueñes implementa un bypass aortofemoral
utilizando cirugía robótica, siendo esta técnica innovadora en España

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
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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.
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