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Son raras, pero las ll
patologias

El 28 de febrero —el 29 en los afios bisiestos— se conmemora, desde 2008, el Dia Mundlal de las En

Raras, término

que se ref ere a aquellas dolencias poco comunes que afectan a menos de cmco personas por cada 10 000 habitantes

E. Vicente /EM

Afectan a menos de cinco
personas por cada 10.000 ha-
bitantes, ese es la singularidad
de las enfermedades raras. Se-
gun estimaciones de la Socie-
dad Espariola de Neurologia

(SEN), entre el 6% y el 8% de la

poblacion espanola podria ver-

se afectada, en algiin momen-
to de su vida, por una patologia
poco frecuente de las mas de
7.000 que se estima que exis-

‘tan, de las cuales se han identi ~ a los

ficado 6.417, seglin datos de

OrphanetyquerecogelaFede
racion Espariola de Enfermeda-.

‘des Raras (Feder). Actualmen-

te, en Espana, estas dolencias

des raras pueden afectar a

aungue quiza el retraso diag-
* nostico descubran

afnos deben recibir una atencion
aln més especial por su mayor
vulnerabilidad”. S| acotamos
cuales son las mas habituales
- enel. colectivo sénior, Domln-
ez Mayoral apunta que “pro-
, los deterioros cog-
memoria)

- I.O'i" DO pln-
de aparecer la enfermedad de
Cadasil, que provoca también
- e o e

que la i
zacion Mundial de la Salud se-
fala que cerca del 50% de las
| dolencias poco frecuentes iden
~tificadas corresponden a enfer-

1 neurologicas.

: es raras Ade-
més, el tiempo de espera pa-
ra obtener un diagnéstico pue-
de superar los cuatro afios vy,
en el 20% de los casos, puede
tardar més de diez", senala

nas existen datos procedentes
de estudios sobre este colect
vo. En principio, las enfermeda-

cualquier edad, de hecho sue-
len empezar a edades jovenes,

haga que se
més tarde. En

las personas de mas de 65

cualquier caso,  Iberia raso
ﬁ:otlenemmpactonegahvo,
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tanto en la vida de las perso-
nas con enfermedades raras
como en la vida de sus familia-
res, y también en la sociedad.
Cuanto antes se produzca el
diagnostico, antes se puede
tratar esa enfermedad, en el
caso de que haya terapias dis-
ponibles, o derivar a un espe-
cialista 0 a un centro de refe-
rencia. Ademas, afecta a la ca-
lidad de vida, por ejemplo, en
temas de estrés, ansiedad, in-
tegracion laboral e incertidum-
bre sobre el futuro. Es lo que
se ha denominado la ‘odisea
diagndstica'. Por tanto, en
opinion del experto, “promo-
ver el diagnostico temprano
es clave para resolver este
problema, y es un aspecto
que se podria abordar en la
actualizacion de la Estrategia
Nacional de Enfermedades Ra-
ras con planteamientos como
la dimension multiprofesional
del propio diagnéstico y, logi-
camente, una mayor asigna-
cién de recursos”.

Visibilizar esta situacién
Con motivo del Dia Mundial
de las Enfermedades
Raras —celebrado el 28 de fe-
brero—, la compama bmfanna—
céutica especializadz
medades raras Sobl presento
en colaboracion con Feder, la
campana ‘Desenmascara las
raras’, una iniciativa muy poten-
te para sensibilizar sobre la re-
alidad de las personas afecta-
das en Espana por una enfer-
medad poco frecuente. Ambas
entidades han disefiado una
mascara e invitan a los afecta-
dos, y a la poblacién en gene-
ral, a despojarse de la misma,
un gesto para mostrar la reali-
dad de estos pacientes y evi-

denciar sus necesidades, que
No SON pocas.

Como recuerda Sergio Alva-
rez Diaz, ‘El viaje del paciente
con enfermedades raras he-
matoldgicas’, elaborado por
Sobi en colaboracion con los
colectivos implicados en las
enfermedades minoritarias, es
un interesante documento de
trabajo que recoge “mejoras
que apuntan las personas con
enfermedades raras, los pro-
fesionales sanitarios y las pro-
pias Administraciones”. Entre
ellas estarian “homogeneizar
los programas de cribado en
todo el territorio nacional, asi
como agilizar las evaluaciones
en cuanto a la posible inclu-
sién de nuevas patologias can-
didatas; asegurar el acceso
equitativo a estudios genéti-
cos a pacientes y familiares; y
poner en marcha la especiali-
dad de genética clinica, para
lo que ya se estan dando pa-
sos positivos, debido a que es
una herramienta basica que
permite realizar diagnosticos
precoces y precisos”.

“La salud es el silencio del
cuerpo”. Esta frase, a la
que recurri6 la Reina Letizia
en el acto central de Feder

“con motivo del Dia Mundial

de las Enfermedades Ra-
ras, —parafraseando al bio-
quimico Carlos Lépez-Otin,
que hizo esta declaracién
en la presentacion de su lti-
mo libro La levedad de las Ii-
bélulas-, podria ser un buen
colofén. Pero no nos enga-
nemos, esas dolencias in-
frecuentes. pero con nom-
bre y casi apellido, apare-
cen con mudez pero gene-
ran un ruido atronador a
quien la sufre y su entorno.
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Ana Dominguez Mayoral

COORDINADORA DEL GRUPO DE ESTUDIO DE NEUROGENETICA Y
ENFERMEDADES RARAS DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE NEUROLOGIA (SEN)

~ “El punto de partida deberia ser
una Ley Nacional de Enfermedades
Raras para homogeneizar la
asistencia en todo el pais”

-Estos datos que ustedes
ponen sobre la mesa son
escalofriantes: “Se esti-
ma que afectan hasta al
6% de la poblacién mun-
dial y que, solo en la
Unién Europea, 36 millo-
nes de personas viven
con una enfermedad ra-
ra. Cada aiio se diag-
nostica una enfermedad
rara a medio millén de
europeos”. ;A quién pue-
de recurrir un paciente
que recibe la noticia de
que padece una enfer-
medad rara? ;Qué ase-
soramiento/apoyo tie-
nen a su disposicién?

El diagnéstico de enferme-
dad rara suele hacerlo un
médico especialista en el ti-
po de patologia. Ese mismo
profesional que da el diag-
nostico puede informar al pa-
ciente sobre la unidad de re-
ferencia para esa patologia

- en nuestro pais, si existiera.

“ Los pacientes también pue-
informarse

den sobre las uni
dades de referencia espafio-
las llamadas ‘CSUR' que
atienden a algunos tipos de
patologias raras. Si alguna
patologia no esté recogida
en ese listado, se puede re-
currir a las uﬁda‘des de refe-
rencia autonémicas. Por
ejemplo, en Andalucia esas
unidades de referencia se lla-
man ‘UPRA". Nosotros, en el
Hospital Macarena de Sevilla
—donde frabajo—, tenemos la
unica umdad de referencia

acreditada para enfermeda-
des neurovasculares minori-

En la mayoria de estas
urmadesse cuenta con una

%: .como Cadasil y Moya-

mente neur6logos, conta-
mos también con pediatras,
neurocirujanos o genetistas.

-Con respecto a hace
unas décadas, es cierto

_ espera
del diagnéstico. Sin em-
bargo, sigue siendo de-
masiado en la vida de
Completamente de acuer-
do. El retraso diagnéstico
puede llegar a los diez afios
en algunas patologias y es
inadmisible. Por ello, seria
necesario equiparar la aten-
ci6n a personas con enfer-
medades raras en nuestro
pais con lo que se hace en
el resto de Europa. El primer
punto de partida deberia ser
una Ley Nacional de Enfer-
medades Raras para mejo-
rar y homogeneizar la asis-
tencia en todo el pais. A par-
tir de ahi, deberian invertirse
Mas recursos en sanidad y
medidas sociales para este
colectivo.

-¢A qué atribuye que haya
un mayor porcentaje de
retrasos dia en
mujeres en comparacion
con los hombres?

La brecha de género sigue
existiendo en muchos ambi-
tos relacionados con la sani-
dad. La mujer sigue siendo la
principal cuidadora de sus fa-
miliares mayores y de sus hi-
jos. Cuando ellas enferman,

tardan mas en consultar por
esa falta de tiempo. Por la
misma razén, las mujeres
participan menos en los en-
sayos clinicos y, por tanto,

se conocen menos los efec-
tos de los farmacos en ellas.
Ademas, hay estudios que

evidencian que todavia existe
un retraso en la atencion sa-
nitaria a las mujeres en mu-
chas patologias tiempo-de-
pendientes como el ictus.

-Si hablamos del avance
de las técnicas de diag-
néstico y de los trata-
mientos

En el apartado diagnéstico,
se ha mejorado mucho en
las técnicas genéticas. En la
actualidad, estas permiten
ciagnosucar mas enfermeda-
des raras y mas rapido. El te-
ma de los tratamientos va
més lento porque es muy dif-
cil hacer ensayos clinicos en
las enfermedades raras. Co-
mo son pocos los pacientes
afectos de cada enferme-
dad, cuesta mas demostrar
estadisticamente algun efec-
to farmacolégico. Ademas,
los pacientes estan mas dis-
persos por todo el pais para
poder acudir a los centros de
referencia. A todo ello, le su-
mamos que hay pocos fon-
dos para investigacion y se
precisan mas inversiones.
-En su opinién, ;qué se
puede hacer, qué seria
necesario implementar
para avanzar en este
campo tan desconocido?
Como he comentado, la Ley
Nacional de Enfennedades
Raras es fundamental. Por
otro lado, seria importante
reestructurar la categorias
‘CSUR' para que estén repre-
sentadas la mayorfa de pato-
logias. Algunas como Cada-
sily no aparecen
en ese listado. Los neurdlo-
gos deben formar un rol co-
ordinador en esas unidades
porque la mayoria de patolo-
gias tienen implicacion del
sistema nervioso. La inver-
si6n en recursos sanitarios
es imprescindible en ese
sentido. Seria importante
también fomentar la contra-
tacion de mas genetistas y
crear el perfil profesional de
neuropsicélogos.




Diario«@eruel

1 Marzo, 2025

PAI[S: Espafia
PAGINAS: 35
AVE: 969 €

AREA: 268 CM2 -

50%

FRECUENCIA: Diario

DIFUSION:
OTS: 9000

SECCION: SOCIEDAD

Vivir con fecha de caducidad

y combatir (ademds) el estigma

En Espafia hay unas 4.000 personas con enfermedad de Huntington

Radl Casado
Madrid

Viven con fecha de caducidad,
porque desde que aparecen los
primeros sintomas hasta que
mueren apenas pasan quince
anos, un periodo durante el que
sufren una degradacion fisica y
cognitiva progresiva, pero lo ha-
cen ademds luchando contra el
estigma y el sefilalamiento social.

Son los pacientes -y sus fami-
liares- de la enfermedad de Hun-
tington, una patologia neurode-
generativa y hereditaria cataloga-
da como “rara”, aunque es una
de las mds prevalentes entre este
tipo de enfermedades, ya que en
Espafia hay diagnosticadas unas
4.000 personas (cifra similar a la
de pacientes con ELA) y 20.000
viven con la incertidumbre de sa-
ber si han heredado la fatal mu-
tacién genética.

Sus movimientos son cada
vez mds descontrolados, tienen
problemas de equilibrio y hablan
con dificultad y de una forma
balbuceante; son los sintomas
que sufren y proyectan los pa-
cientes, y a menudo soportan
por ello una profunda discrimi-
nacién al ser confundidos con
personas borrachas o drogadas.
Y los testimonios de quienes han
sido expulsados de un bar, de un
autobus, de quienes no han sido
atendidos en un banco o no han
podido coger un taxi se amonto-
nan.

Coincidiendo con la celebra-
cién -ayer- del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, la Red de

Enfermedades Raras del Consejo
Superior de Investigaciones Cien-
tificas (CSIC) ha puesto en mar-
cha una iniciativa pionera para
conectar a pacientes y sus fami-
liares con investigadores que han
volcado su labor en el laboratorio
en la busqueda de tratamientos
para combatir esas patologias.

La Sociedad Espafola de Neu-
rologia (SEN) ha puesto algunos
datos sobre la mesa: se han defi-
nido mds de 9.000 enfermedades
raras, la mitad de ellas de tipo
neurolégico; afectan al 6 por
ciento de la poblacién mundial (a
unos tres millones de personas
en Espafia); y no se conoce cura
para el 95 por ciento de ellas.

Diagnéstico tardio
La ausencia de diagndstico -debi-
do al desconocimiento que rodea
estas patologias, a la dificultad de
acceso a la informacién necesa-
ria 0 ala localizacién de profesio-
nales y de centros especializa-
dos- provoca una demora en la
valoracién que influye en el acce-
so a intervenciones terapéuticas
y determina en muchos casos un
agravamiento de la enfermedad
que se podria evitar o paliar.
Ruth Blanco conocié con 15
anos el diagnostico de hunting-
ton de su padre, que fallecié
cuando ella tenia 28; constatd el
progresivo deterioro que provoca
esta enfermedad neurodegerati-
va, que ella describe como un
céctel de parkinson, alzhéimer y
ELA; comprobd y soporté el es-
tigma y el seflalamiento; y sobre-
llevé la incertidumbre del com-

-1

1%

-

Pacientes visitan un laboratorio

ponente hereditario hasta que se
hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociacion Es-
pafiola Corea Huntington -el tér-
mino corea tiene su origen en la
palabra griega “chorefa” (danza)
y ella sonrie al comparar las ma-
nifestaciones de la enfermedad
con “el baile de San Vito”-, desde
la que trata de mejorar la vida de
los pacientes y sus familias y de
luchar contra el estigma, y habla
de que la tnica esperanza, ante
una enfermedad incurable, radi-
ca en la ciencia y en la investiga-
cién.

Ruth se ha vuelto a encontrar
con José Javier Lucas, el investi-
gador del CSIC que desde hace 30
aflos investiga el huntington en
el Centro de Biologia Molecular
Severo Ochoa, y charlan de lo ilu-
sionante y motivador que resulta
para los investigadores poner ca-
ra a los pacientes que se podrian
beneficiar de los avances que se
atisban en los laboratorios.

:Se puede “silenciar” el gen?
Lucas no habla de certezas ni de
plazos, pero si de los esperanza-
dores ensayos que ya se estdn re-
alizando y de los saltos que ya se
han dado de la investigacion ba-
sica a la clinica, para terminar
afirmando: “estoy convencido de
que acabard habiendo una cura
para la enfermedad”.

En declaraciones a Efe, el in-
vestigador insiste en lanzar un
mensaje optimista y positivo y en
la existencia de varios ensayos
clinicos en el mundo, entre ellos
uno en Espafa, coordinado des-
de el Hospital Virgen del Rocio de
Sevilla (proyecto Huntian), que
deriva de una investigacion reali-
zada en su laboratorio y se basa
en una terapia combinada de dos
vitaminas (tiamina y biotina) en
pacientes con la enfermedad.

Otros ensayos, también en fa-
se clinica, buscan el “silencia-
miento génico” o “apagar” el gen
responsable de la enfermedad (el
gen “HTT” localizado en el cro-
mosoma 4 y que tiene las instruc-
ciones para producir la proteina
llamada huntingtina), un objeti-
vo muy dificil desde el punto de

vista cientifico y técnico pero que
nace de una prueba de concepto
realizada en su laboratorio hace
25 anos.

Probaron en un modelo ani-
mal (un ratén) la posibilidad de
“encender” o de “apagar” el gen
que arrastra esa mutacion para
demostrar que es posible revertir
la enfermedad frenando la expre-
sion de ese gen; varios ensayos
en el mundo estan tratando de lo-
grarlo y los resultados son espe-
ranzadores.

Esperanza en la ciencia

“Toda nuestra esperanza estd en
la ciencia”, senal6 Ruth Blanco, y
valora el compromiso y el esfuer-
zo de los investigadores para co-
nocer mejor la enfermedad, asi
como los recursos que se estan
destinando para encontrar dia-
nas terapéuticas o tratamientos
que consigan frenar y hasta re-
vertir la enfermedad.

Los hijos de los enfermos de
huntington tienen un 50 por
ciento de posibilidades de here-
dar esa mutacion genética,expli-
ca Ruth Blanco, y se ha detenido
a detallar la trascendencia de vi-
vir la enfermedad de un progeni-
tor sabiendo que tiene “fecha de
caducidad” y conociendo cémo
va a evolucionar, pero también
de vivir la incertidumbre de esa
herencia o de conocer el diagnos-
tico cuando ya tienes un proyecto
vital estructurado (familia, hijos,
trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares
han conocido asi los avances de
la ciencia tras varias décadas de
investigacion y los cientificos se
han acercado a las inquietudes y
las esperanzas de los enfermos;
han puesto en comtn conoci-
mientos y sentimientos, y han
lanzado un mensaje atronador
reclamando la empatia de la so-
ciedad, inversiones, una mayor
informacién que evite la confu-
sién y que se destierren todos los
estigmas asociados a cualquier
enfermedad.
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Adamed Laboratorios y la SEN presentan una
guia esencial para una buena salud neurolégica

El libro Mantén joven tu cerebro, ademés de ofrecer estrategias especificas para la prevencién de patologias relacionadas
con el envejecimineto, incluye consejos accesibles —respaldados cientificamente— para preservar la agilidad mental

Redaccion JEM '

Acaba de presentarse un li-
bro interesante: Mantén joven
tu cerebro. Se trata de una pu-
blicacion que busca la promo-
cion de habitos saludables que
contribuyen al cuidado de di-
cho érgano y la prevencion de
enfermedades neurolégicas.
Este innovador proyecto ha si-
do impulsado por la Sociedad
Espafiola de Neurologia (SEN),
en colaboracién con Adamed
Laboratorios. El acto de pre-
sentacion tuvo lugar en Madrid
y en él participaron Jests Por-
ta-Etessam y José Miguel Lai-
nez, presidente y expresiden-
te, respectivamente, de la SEN
y coautores del manual; Fran-
cisco Javier Domingo, de Cen-

tral Nervous System & Onco-
logy y Corporate Affairs Head
Adamed Laboratorios; y Mer-
cedes Navio Acosta, directora
de la Oficina Mmal de Coor-
dinacion de Salud Mental y
Adicciones de la Comunidad
de Madrid. Los asistentes, ex-
pertos de renombre en el &m-
bito neurolégico y sanitario, pu-
dieron conocer de primera ma-
no los aspectos mas innovado-
res de esta guia que ofrece
consejos accesibles, respalda-
dos cientificamente, para pre-
servar la agilidad mental y pre-
venir enfermedades neurode-
generativas.

Unas cifras reveladoras
Lainez puso de relieve unos
datos muy impactantes. Des-

uu.mmuwmmmmmm;mmmm,
- en la presentacién del manual. / SALVADOR SORIA RUBIO

tacé que “las enfermedades
neuroldgicas son la principal
causa de discapacidad y la se-
gunda causa de muerte en to-
do el mundo. Se estima que
afectan a 3.400 millones de
personas, lo que supone mas
del 43% de la poblacnon mun-
dial". Pero, ;cuéles son las
mas prevalentes? El expresi-
dente de la SEN apunta a los
ictus, las cefaleas y, en parti-
cular, la migrana, la enferme-
dad de Alzheimer y otras de-
mencias, la epilepsia o algu-
nas neuropatias, como “las

responsables de millones de
anos perdidos con discapaci-
dad". Si hablamos de coste,
en Europa -segiin Lainez—, se
estima que el coste es supe-
rior al billén de euros, una ci-
fra que equivale al coste total
de lo que supusieron todas las
enfermedades cardiacas, can
cer y diabetes en su conjunto”.
Por su parte, PortaEtessam
destacé que desde la SEN “so-

‘mos conscientes de que mu-

chas
cas son prevenibles (por ejem-
plo, hasta el 40% de las de-

mencias y el 90% de los acci-
dentes cerebrovasculares).
Por ello creimos fundamental
publicar esta monografia para
promocionar la salud cerebral,
porque entendemos que la sa-
lud del cerebro no es solo la
ausencia de enfermedad sino
que implica centrarse en cada
personay en la promocion,
prevencion, tratamiento, aten-
cion y rehabilitacion de las en-
fermedades neurologicas”.
Finalmente, para Domingo,
“este libro seré un referente en

la prevencion neurologica”.
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La SEN presenta el “Informe sobre la relacion entre las
enfermedades neurologicas y la salud cerebral”

La Sociedad Espafiola de Neu-
rologia (SEN) presentd en su
LXXVI Reuniéon Anual el “Informe

INFORME SOBRE

LA RELACION ENTRE
LAS ENFERMEDADES
NEUROLOGICAS Y LA
SALUD CEREBRAL

sobre la relacion entre las enfer-
medades neuroldgicas y la salud
cerebral”, un documento lleva-
do a cabo con la colaboracion
de Angelini Pharma y que surge
como respuesta al llamamiento
iniciado en 2022 por la Organiza-
cion Mundial de la Salud (OMS) a
impulsar acciones que ayuden a
entender qué es la salud cerebral
y la importancia de optimizarla.

La importancia de prevenir

Segun estimaciones de la OMS,
casi una de cada tres personas
desarrollara una enfermedad
neurolégica en algun momen-
to de su vida. Enfermedades

neurolégicas -como el ictus, las
demencias 0 las cefaleas- son la
principal causa de discapacidad
a nivel mundial. Las enfermeda-
des neuroldgicas son la segun-
da causa de mortalidad en todo
el mundo, siendo responsables
de 9 millones de muertes al ano.
Mas del 80 % de los casos de
ictus, del 40 % de los casos
de demencia y del 30 % de los
casos de epilepsia, se pueden
prevenir. El informe resalta las
medidas de prevencion de las
principales enfermedades neu-
rolégicas e incluye un capitulo
para orientar sobre como debe
ser un envejecimiento saludable.
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Salud

8 CLAVES
FRENTE AL ICTUS

Es la segunda causa de muerte en Espana y
la primera en mujeres, y el primer motivo de
discapacidad adquirida en el adulto.

unque en las ultimas

dos décadas ha dismi-

nuido la mortalidad y la

discapacidad por ictus,
la Organizacién Mundial de la
Salud (OMS) estima que en los
préximos 25 afios su incidencia
aumentard un 27 %.

TRASTORNO BRUSCO
-| El ictus es un trastorno brus-

co en la circulacién sanguinea
del cerebro, que puede suceder
por una oclusién arterial (85 %
de los casos) o por hemorragia
(15 % de los casos). Como el cere-
bro necesita de forma constante
oxigeno y nutrientes, el dafio cere-
bral del ictus dependerd en gran
medida del tiempo en que dure esa
anomalia y de la zona afectada,

como recuerda la Sociedad Espa-
fiola de Neurologia (SEN).

SECUELAS
2 Cada afio se producen entre

110.000 y 120.000 ictus en
Espaa, segin datos de la SEN,
de los cuales la mitad quedard
con secuelas discapacitantes o
fallecera.

ANTES

Por cada minuto en que una
persona sufre una alteracién en la
circulacién sanguinea cerebral se
pierden 1,9 millones de neuronas
y 14 billones de conexiones neu-
ronales. Esto da una idea de que
el ictus es siempre una urgencia
médica y ante los primeros sinto-
mas hay que llamar al 112.

SINTOMAS
4Las manifestaciones del

ictus suelen aparecer de for-

3 ACTUAR CUANTO

ma brusca e inesperada. Son alte-
racién en el lenguaje (dificultad
para hablar o entender); pérdida
de fuerza o sensibilidad en una
parte del cuerpo (generalmente,
una mitad, y sobre todo en cara
y/o extremidades); alteracién de
la visién; pérdida de coordinacién
y equilibrio; dolor de cabeza muy
intenso y distinto al habitual. No
hace falta que estén todos para
que haya ictus.

PREVENCION
5 E190 % de los ictus se pue-
de prevenir controlando
hipertensién arterial, diabetes,
hipercolesterolemia, tabaquismo,
obesidad, sedentarismo, consumo

de alcohol, terapias hormonales y
enfermedades cardiacas previas.

NUEVO ICTUS
é Haber sufrido un ictus es
un factor de riesgo para
sufrir un segundo, por lo que hay

que seguir un tratamiento farma-
colégico, como recuerda la SEN.

FACTOR EDAD
7 La incidencia de ictus

aumenta considerablemen-
te a partir de los 60-65 afios. Un
5 % de los mayores de 65 afios en
Espana ha sufrido uno. No obs-
tante, el 0,5 % de todos los ictus
se da en menores de 20 afios.

INGRESOS Y
8 HOSPITALIZACION

E170 % de los ingresos neu-
rolégicos se producen debido a
ictus. Es la patologia neurolégica
que causa un mayor nimero de
ingresos en Espafa. A su vez, es
una de las situaciones que requie-
ren de una estancia hospitalaria
mis prolongada. El ictus es res-
ponsable del 3-6 % del gasto total

sanitario.

Clubgentesaludable 21
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El Centro de Teleictus, en una imagen de archivo. ipeaL

El Centro de Teleictus
activa 1.104 el Codigo
Ictus desde 2019 en Jaen

El objetivo de este es
servicio mejorar la
atencion inmediata a este
enfermedad y reducir sus
efectos adversos en
aquellos que los sufren

C.C.

JAEN. Cada afio, 21.000 personas
sufren un ictus en Andalucia, una
enfermedad que se ha convertido
en la primera causa de muerte
en mujeres en Espana y la segun-
da en hombres, ademas de ser la
principal causa de discapacidad
fisica en adultos. Asi lo recordo
la consejera de Salud, Rocio Her-
nandez, durante su intervencion
en la Comisién de Salud del Par-
lamento de Andalucia, donde sub-
rayo la relevancia de la preven-
cién, el diagnostico temprano y
el tratamiento precoz para hacer
frente a esta grave patologia.
«La tasa de accidentes cere-
brovasculares ha ascendido un
25% en las ultimas dos décadas
en la poblacion de entre 20 y 60
anos, segun la Sociedad Espano-
la de Neurologia», senalé Her-
nandez, advirtiendo que el pro-
gresivo envejecimiento de la po-
blacién y la alta prevalencia de
enfermedades cardiovasculares

como la hipertension arterial, las
arritmias o la hipercolesterole-
mia agravan aun mas el proble-
ma. De esta forma, Hernandez ha
destacado en su intervencion, la
labor del Centro Andaluz de Te-
leictus (CATI), una iniciativa pues-
ta en marcha en 2019 con el ob-
jetivo de mejorar la atencién al
ictus agudo y conseguir aumen-
tar los indices de tratamientos.

El CATI esta compuesto por un
equipo de neurdlogos vasculares
y cuenta con la colaboracién de 33
hospitales que no disponen de neu-
rologos de guardia presencial, ga-
rantizando asi una atencion espe-
cializada en todo el territorio an-
daluz. La evaluacion se realiza me-
diante videollamada, con la cola-
boracién del equipo de urgencias
del hospital receptor. A través del
sistema de radiologia PACS, el neu-
rélogo vascular puede analizar en
tiempo real las pruebas de ima-
gen del paciente y decidir el trata-
miento mas adecuado, determi-
nando si requiere fibrindlisis, trom-
bectomia o un traslado urgente a
un centro especializado.

Desde su creacion en 2019, el
Centro Andaluz de Teleictus ha ac-
tivado el Codigo Ictus en 6.793 oca-
siones, permitiendo asi un trata-
miento mds rapido para miles de
pacientes en toda Andalucia.
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Avances contra la atrofia
muscular espinal

Es una enfermedad genética que afecta a actividades basicas como

caminar o respirar, y para la que hasta hace poco no habia tratamiento.

Contar con un diagnostico genético es clave para combatirla.

| cribado neonatal, comun-
mente llamado prueba del
talon, es fundamental para
detectar enfermedades ge-
néticas. Un diagndstico pre-
coz es determinante para salvar vidas
o garantizar unas condiciones optimas
de desarrollo, en el caso de enferme-
dades como la atrofia muscular espinal
(AME), una enfermedad neuromuscu-
lar que se manifiesta por una pérdida

progresiva de la fuerza y puede afectar
a actividades esenciales como hablar,
respirar, caminar o tragar. El Ministerio
de Sanidad ha anunciado reciente-
mente la aprobacién de un nuevo cri-
bado neonatal de ambito nacional que
permitira revertir la desigualdad de ac-
ceso a esta prueba entre comunidades
auténomas que existia hasta ahora.

En Espana, La AME afecta a entre
800 y 1.000 personas, segun la So-

ciedad Espafola de Neurologia. “El
desarrollo de tratamientos en la ultima
década ha cambiado radicalmente la
supervivencia y calidad de vida de los
pacientes de AME, pero para ello ne-
cesitamos actuar antes de que se pro-
duzcan los primeros sintomas”, explica
Juan Vazquez, neurdlogo de la unidad
de enfermedades neuromusculares en
el Hospital Universitario y Politécnico
La Fe (Valencia).

Diferentes afectaciones

La AME se produce por la ausencia o
mutacioén del gen SMN1, encargado de
producir la proteina SMN, fundamental
para la supervivencia de las motoneu-
ronas y el desarrollo muscular. Para
que la enfermedad se manifieste, es
necesario que la alteracion genética
sea heredada de ambos progenitores.
Sin embargo, el organismo cuenta con

GFTTY IMAGFS
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Hasta 2016 no existian
tratamientos parala AME,
lo que hacia que muchos
pacientes abandonasen
el seguimiento médico

otro gen, el SMN2, que también puede
producir proteina SMN, aunque de
forma menos eficiente. El numero de
copias del gen SMN2, que varia entre
individuos, influye significativamente
en la gravedad de la enfermedad y su
prondstico.

La AME tipo | es la que se caracte-
riza por ser mas grave y los sintomas
aparecen durante los primeros seis
meses de vida. “Se trata de niflos que
se mueven menos de lo normal, tienen
una disminucion del tono muscular,
succionan menos a la hora de mamar,
tienen un llanto débil o directamente
una insuficiencia respiratoria”, descri-
be el neurdlogo. Es también la manifes-
tacion mas frecuente: entre el 50% y
el 60% de los casos. “Cuando no habia
tratamiento, este tipo de pacientes fa-
llecian normalmente en pocos meses o
afios”, asegura.

En la AME tipo Il, el nifio se de-
sarrolla con normalidad hasta que
cumple seis meses, mientras que en el
tipo lll, los indicios de la enfermedad
aparecen sobre los 18 meses. “Hasta
ese momento ha conseguido andar de
forma independiente, pero entonces
empieza a tener caidas, no puede co-
rrer o subir escaleras. Aunque su evo-
lucion es la pérdida de la marcha, se
trata de pacientes con supervivencias
mas normalizadas”, indica Vazquez.
Existe un cuarto tipo, segun el especia-
lista, que rara vez se presenta.

Desde 2016 se han aprobado tres
farmacos que han demostrado gran
eficacia contra la enfermedad. “Pero
resulta determinante la rapidez con
la que los suministremos en las tipo-
logias | y Il. Idealmente, deberia ser
antes de que aparezcan los primeros
sintomas, y que no queden como se-
cuelas motoras”, explica el neurdlogo.
Estos tratamientos que existen en la
actualidad, cada uno con “una via de

GETTY IMAGES

administracion diferente y la eleccion
dependera de cada paciente”, apunta
Vazquez. Los tratamientos —autori-
zados Unicamente para su uso indivi-
dual— han demostrado que en muchos
casos pueden parar la progresion de la
enfermedad. “Incluso recuperando par-
te de lo que habian perdido en los dos
o tres uUltimos afios. Un avance muy im-
portante para ellos”, celebra Vazquez.
En el caso de los pacientes de AME
adultos, Vazquez sefiala la importancia
del tratamiento para que la enferme-
dad no siga progresando y pierdan
mas capacidad de autonomia. Para
estos pacientes, el neurdlogo también
sefala la importancia de contar con un
diagndstico genético que determine

el tipo concreto de AME que padecen.
“En Espana, la rutina del diagndstico
genético llegd a finales de los noventa o
a principios de la década de 2000. Con
lo cual los pacientes que han nacido
antes pueden haber vivido sin tener un
diagnostico genético y que se les diga
exactamente qué tipo de AME tienen.
Muchos de ellos, un 20% o un 30%,
conseguian llegar a la edad adulta, y
entonces perdian el seguimiento, por-
que se les decia que no se podia hacer
nada mas por ellos. Por eso, actual-
mente hay pacientes viviendo con AME
sin saberlo, al igual que hay pacientes
que si son conscientes de que tienen
AME, pero no saben que han aparecido
tratamientos nuevos”, concluye.

Identificar la
enfermedad desde
el nacimiento

El doctor Juan Vazquez
resalta laimportancia de
contar con un diagnoéstico
genético desde el
nacimiento para combatir
la AME. “La eficacia de los
nuevos tratamientos, que
han supuesto un cambio
radical, es mayor si se
empiezan a aplicar antes
de que se manifiesten los
primeros sintomas”, sefala.
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La amenaza invisible
de las infecciones olvidadas
planea sobre Espana

Los actuales brotes de sarampion en varias autonomias
y los recientes casos de tosferina o meningitis confirman que
nuestro pais no es ajeno a las patologias casi erradicadas r4-s
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o se trata de alar-
mar, pero side ad-
vertir. En Espafa
algunas enferme-
dades infecciosas
tradicionalmente controladas es-
tanhoyendiadesbocadasyponen
en riesgo la salud de las personas
mas vulnerables, como los meno-
resdecincoanosylosancianoscon
patologiasdebase. Sarampidn, tos-
ferina, enfermedad meningocdci-
ca, tuberculosis, rubeola, hepatitis
B...Algunasdeestaspatologiasque
pasan desapercibidas para gran
partedelapoblacién estdn copan-
doestosdiaslaactualidad sanitaria
al convertirse en unaamenazareal
sino se atajan a tiempo.
«EnEspafianoestamoslibres de
suffir brotes de este tipo de enfer-
medades porque los virus siguen
circulando. La inica que estd erra-
dicadagraciasalavacunaciénesla
viruela, de la que podemos decir
que ya no existe, pero del resto el
riesgo es real, aunque sea bajo»,
avisa Angela Dominguez, coordi-
nadora del Grupo de Trabajo de
Vacunas de la Sociedad Espariola
de Epidemiologia (SEE).

En expansion

Buena prueba de ello es el saram-
Ppidn, uno de los virus més conta-
giosos con los que convivimos y
que actualmente se ha disparado
en nuestro pais, a pesar de que en
2017 la Organizacién Mundial de
la Salud (OMS) acredité que Espa-
Nna estaba libre de la circulacién
endémicadelvirusdesde2014.Los
datos resultan inquietantes, pues
enlo quevade afo se hanregistra-
do ocho brotesy se han notificado

»El contagio del
sarampion se ha
disparado en
Espanay los
expertos alertan
de que no hay que
bajar la guardia
con la tosferina,
la meningitis,
larubeolaola
tuberculosis

La amenaza
invisible de
las infecciones
olvidadasik.

110casos,loquesignificapréctica-
mente la mitad de los detectados
durante todo 2024, cuando la cifra
global ascendi6 a 217 notificacio-
nes. «Este eselmejorreflejode que
resultaun grave error bajarla guar-
dia con este tipo de enfermedades
infecciosasypensar quelavacuna-
cién no es necesaria. Todo lo con-
trario, puesdebemosmantenernos
siemprealerta, yaque enelmundo
el sarampién estd en plena expan-

INCIDENCIA DEL SARAMPION EN ESPANA

2014
2015
2016
2017
2018
2019
2020
2021 I 2
2022 I 1
2023 m
2024

2025

Fuente: OMS/ Renave. INE
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110 hasta el 24 de febrero

sién, con cifras disparadas en pai-
ses tan proximos al nuestro como
Rumania, dondeyasehanregistra-
do una veintena de fallecidos, o
Marruecos, dondesehacobradola
vida de un centenar de personas»,
recuerda Dominguez.

Aunque lejos de esa situacion,
Esparia no es ajena al impacto del
sarampion, talycomoreflejaelma-
yor brote que estd actualmente
activoen el Pais Vasco, con casime-

dio centenar de pacientesy sanita-
rios implicados. Y no es el tinico,
pues en Castilla-La Mancha esta
semana se han confirmado al me-
nos seis casos de sarampi6n, dos
deellosprofesionalessanitarios del
hospital de Toledo, mientras que
enlaprovinciade Mélaga también
sehadetectadounbroteenunins-
tituto conuna decena de afectados.
«En estos brotes el origen procede
de casosimportados, poresoresul-

ta fundamental que se haga un
buenseguimiento epidemiolégico.
Nuestra red funciona bien y pode-
mos estar tranquilos, pero seria
deseable quetodoslos profesiona-
les tengan en el radar estas infec-
ciones cuandovenapacientes con
sintomas compatibles para poder
actuar cuanto antes, pues no hay
queolvidar que un caso puede ori-
ginar entre 15 y 18 nuevos conta-
gios si no estan vacunados», reco-

Los primeros sintomas suelen durarentre 4y 7

dias, e incluyen:

Secrecciéon  Tos

157

ENFERMEDAD VIRICA
MUY CONTAGIOSA. SE
PROPAGA FACILMENTE
CUANDO UNA PERSONA
INFECTADA RESPIRA,
TOSE O ESTORNUDA

nasal

Pequenas manchas
blancasen la
cara interna

de las mejillas

Ojos llorosos
y enrojecidos

217

La erupcidén cutdnea comienza entre 7
y 18 dias después de la exposicién, Se

propaga durante unos 3 dias, hasta
llegar a las manos y los pies. Por lo

general, dura entre 5y 6 dias hasta

que se desvanece

Puede afectar a
cualquier persona,
pero es mas comuin
entre los
ninos

La vacunacién a
nivel de toda la

comunidad es la

forma més eficaz
de prevenir el

. sarampion. Todos

los nifios deben
vacunarse
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mienda Dominguez. De hecho, tal
ycomo aconseja Mariadel Mar To-
mas, portavozdelaSociedad Espa-
fiolade Enfermedades Infecciosas
y Microbiologia Clinica (Seimc),
«es esencial que los profesionales
seanconscientesdelaimportancia
de detectar rapidamente los posi-
bles casos mediante técnicas de
biologia molecular para evitar la
propagaciéndelvirus. Asi, secuen-
ciar las variantes nos permite co-
nocer la procedencia del virus y
anticiparnos a su posible impacto
en la poblacién més vulnerable».

Laimportancia de vacunar

Losexpertos consultadosporATU
SALUD coinciden en lanzar un
mensaje de tranquilidad por una
razon, y es que Espafia cuenta a su
favor con una buena coberturava-
cunal ante la mayoria de enferme-
dades infecciosas. «<Podemos pre-
sumir de tener uno de los
calendarios vacunales mas com-
pletos del mundo, con acceso gra-
tuito, pero precisamente por esono
hay que olvidar que la tinica vacu-
na que funciona es la que se pone,
incluidas las dosis de refuerzo. Sin
coberturas que superen el 90%,
quedan nichos que los patégenos
pueden aprovechar, por eso esim-
portante hacer una revisién de los
grupos quenotienen el calendario
vacunal completooaquellaszonas
concretas enlas quelas coberturas
son mas bajas de lamedia», insiste

Las lecciones
no aprendididas
de la covid

»Cuando hablamos de
enfermedades infeccio-
sas parece inevitable no
acordarse del fatidico
ano 2020, cuando el
SARS-CoV-2 puso patas
arriba el mundo. «Sin
embargo, parece que se
nos han olvidado las
lecciones de proteccion
aprendidas por aquel
entonces tanto entre la
poblacion como entre los
propios sanitarios»,
lamenta Rosa Pérez,
quien asegura que «seria
deseable que en los
servicios de urgencias se
reforzaran los protoco-
los de seguridad ala
horade atender a
personas con sintomas
compatibles con
infecciones respiratorias
y tan contagiosas como
el sarampion, usando
mascarillas, recomen-
dando la distancia de
seguridad o insistiendo
en lahigiene de manos,
pues asi se reduce el
riesgo de contagio en las
salas de espera e incluso
entre los profesionales».

DREAMSTIME

Valenti Pineda, miembro del Co-
mité Asesor de Vacunas de la Aso-
ciacion Espanola de Pediatria
(AEP).

En este sentido, Rosa Pérez, en-
fermera y responsable de divulga-
cion al ciudadano de la Sociedad
Espaiiola de Medicina de Urgen-
cias y Emergencias (Semes), hace
hincapié en que
«hay que detectar
los colectivos que
estdn sin vacunat,
que suelen ser
personas migran-
tes o con bajos re-
cursos, yenvezde
culpabilizar, po-
ner el foco en el
acceso al sistema
sanitario. Las ur-
genciashospitala-
rias son universa-
les y podemos
servirdefiltropara
detectar a estos
grupos, diagnosti-
car estas infecciones y generalizar
la proteccién a través de las vacu-
nas, ya que eso servird de protec-
cién para el resto».

Aunque el sarampién copa la
atencidn estos dias, lo ciertoes que
solo esla punta del iceberg de una
realidad quevamasallayenlaque
también se incluyen otras enfer-
medadesprécticamenteolvidadas,
como la tosferina, la tuberculosis,
la meningitis o la rubeola.

217 casos de
sarampion se
notificaron en
2024 y este 2025
ya van mas de 110

Los contagios
de tosferina se
multiplicaron por
15 en nuestro pais
el pasado ano

En un mundo globalizado
hay que estar alerta de
cualquier riesgo infeccioso

Segtin datos de la Sociedad Es-
panola de Neurologia (SEN), la
incidencia de la meningitis en Es-
panaaumentéun 13% entremarzo
de2023ymarzode2024. Dehecho,
se trata de la primera causa de in-
fecciéongraveenninosyadolescen-
tes en Europa, aunque puede pre-
venirse gracias a la vacunacion.
«Estaenfermedad no es tan conta-
giosa, pero si es mucho mas peli-
grosa, por eso en este caso el calen-
dario vacunal es muy estricto y
cubre los serotipos mas importan-
tesdesdelos cuatromeseshastalos
12anoscontrespinchazos», detalla
la portavoz de la Seimc.

Una nueva epidemia

La tosferina es una enfermedad
respiratoriaagudaymuy contagio-
saque también estd bajolalupade
los profesionales, ya que harepun-
tadopeligrosamente enlos tiltimos
anos.Dehecho, entrelosanos 2023
y 2024 en nuestro pais se detecta-
ronmasde 23.000 casos, cientosde
hospitalizaciones (casi todos be-
bés)ylamuerte detreslactantessin
vacunar, asi como dos personas
mayores con otras patologias, se-
gun los datos recopilados por el
Instituto de Salud Carlos III. «Este
aumento supuso el comienzo de
una nueva epidemia en Espana
quevuelveaestar controlada, pero
que refleja la circulacién del virus,
lo que es especialmente preocu-
pante en bebés menores de seis
meses no inmunizados, para los
que la infeccion
puede resultar
mortal», recuerda
Pineda.

En un mundo
globalizado, «<hay
que asumir que
cualquier patége-
no de cualquier
lugar del mundo
puede impactar
en nuestra salud.
Nodebemos estar
en una alarma
constante, pero si
en alerta para evi-
tar que cualquier
riesgo infeccioso
provoque una crisis sanitaria. Te-
nemos que acostumbrarnos a que
este tipo de brotes sean frecuentes
ypor elloresulta determinante ha-
cerunavigilanciaactivamolecular
de tal forma que se activen todas
las medidas de prevenci6n dispo-
nibles para evitar la expansion de
cualquier patégeno», afirma To-
mas. En ese escenario, la vacuna-
ciénesnuestraarmamaspoderosa
yno hay que desaprovecharla.
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Los nuevos farmacosr
retos de la neuroloc

Los especialistas reclaman mas unidades de

mayor formacion para estar prep
innovacion terapéutica para

Alicia Sdnchez Romero. Fotos: iStock

aluz verde a lecanemab, el primer farmaco

que consigue ralentizar la progresién del

Alzheimer porque ataca una de las dianas
de la enfermedad, ha sido el Ultimo hito de la Neu-
rologia en Europa. Y a corto-medio plazo no sera
el Unico. Otros laboratorios estan también investi-
gando sus propias moléculas y, tarde o temprano,
acabaran llegando a Espafia, junto con otros far-
macos dirigidos a otras patologfas incapacitantes
como el Parkinson.

Cabe preguntarse, entonces, si la sanidad espafo-
la esta preparada para absorber toda esta revolu-
cion terapéutica. "Ahora mismo estamos en un mo-
mento de enfermedades neuroldgicas en el que te-
nemos que ir por delante de lo que nos viene’, zan-
ja el presidente de la Sociedad Espafiola de Neurologia
(SEN), Jesus Porta.

Segun esta sociedad médica, si se analiza el siste-
ma publico y se hace una proyeccion a cinco afos,
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“deberfa aumentar claramente el nimero de neuroé-
logos” y, sobre todo, “tener una distribucién mas
adecuada de los mismos, con unidades de referen-
cia a las que puedan acudir estos pacientes”.

Ademas, también recalca la necesidad de mayor
equidad entre las CCAA. “En migrafa tenemos sie-
te farmacos nuevos. Si miramos el mapa de las
CCAA, hay grandes inequidades. Hay lugares don-
de solo se pone uno. Ademas, en las CCAA donde
no hay unidad de cefalea, no hay posibilidad de po-
nerlos de forma adecuada”, sefala Porta, que re-
cuerda que la migrafia es la enfermedad neuroldgi-
ca mas prevalente, al afectar al 13% de los espafio-
les. “No es tanto aumentar el nimero de neurdlo-
gos, sino cambiar la forma en que tratamos a los
pacientes”, indica Porta.

En este sentido, el mayor numero de unidades es-
pecializadas se encuentran en Madrid y Catalufia,
lo que se traduce en una enorme desigualdad con
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el resto de Espafa. Segun datos de 2019 pendien-
tes de actualizacion, el 31% de estas unidades se
concentran en ambas comunidades: mientras Ma-
drid tiene hasta 8 unidades y Catalufa 7, CCAA con
un extenso territorio como son Castilla y Ledn solo
cuenta con dos, al igual que Castilla-La Mancha. An-
dalucia, por su parte, tiene cinco. El resto de regio-
nes apenas llega a dos.

“Esta claro que necesitamos unidades de referen-
cia en todas las patologias neurolégicas para tratar
a un paciente con nuevos farmacos. Vienen mas de
200 nuevos que aulin estan en ensayo clinico. De es-
tos, no sabemos cuéles van a salir’, insiste el presi-
dente de los neurdlogos. Asi, recuerda que, antes de
suministrar estos tratamientos, es preciso hacer re-
sonancias en el tiempo adecuado, lo que redunda
en una necesidad de mas personal.

Pero no solo sera necesaria una mayor coordina-
cién entre especialistas y CCAA a nivel terapéutico.
Mucha de la innovacién que viene también afecta-
ra al diagnodstico de la enfermedad y a la necesidad
de una deteccion mas precoz. Sobre todo, estas no-
vedades tienen que ver con los marcadores de las
enfermedades en muestras biolégicas. En el caso
del Alzheimer, cuanto antes se suministren los far-
macos, mas se ralentiza el progreso de la patologfa.

Un ejemplo de ello es la posibilidad de detectar el
Alzheimer a través de la sangre, un avance cienti-
fico que ya se lleva a cabo en centros especializa-
dos y que esta cada vez mas cerca de llegar a los
sistemas sanitarios. Como sefialan desde la SEN,
sera necesaria una mayor formacién especializa-
da, por lo que también reclaman un ano mas de re-
sidencia (MIR).

Ampliar la residencia es imprescindible. Lievamos afios
pidiéndolo’, sefala el presidente de los neurélogos.

“Ahora mismo, esa formacion no es tan necesaria
porgue, en el caso de lecanemab, ya hemos ido vien-
do cémo funciona en los ensayos clinicos. Pero ne-
cesitamos ese quinto afo cuanto antes’, insiste. En
este sentido ha sefialado que la SEN tiene un docu-
mento especifico sobre cdmo actuar ante la llega-
da de esta innovacion. “Tenemos por escrito lo que
hay que hacer, pero tenemos que reunirnos para ha-
cerlo”, resalta.

A fin de trasladarle todas estas propuestas, la so-
ciedad médica se reunio a finales de enero con la
ministra de Sanidad, Mdnica Garcia. “La disposicion

Los especialistas reclaman un
afio mas de MIR para formarse
en innovacion diagndstica

del Ministerio fue muy buena. Fue una reunion muy
afable”, rememora el presidente de los neurdlogos,
que aclara que estan pendientes de fijar fechas pa-
ra préximos encuentros.

En concreto, expusieron que las unidades especi-
ficas "han crecido de forma andrquica” y es nece-
saria una mayor cohesion, a fin de equiparar la si-
tuacion de Espafa con la del resto de Europa. Otra
de sus peticiones se centrd en reclamar mas poli-
ticas sociales en las zonas deprimidas econdmica-
mente, ya que se ha demostrado que un nivel so-
ciocultural bajo aumenta el riesgo de enfermedad
neurolégica.
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