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El Grupo Espafiol de Enfermedades de Depdsito Lisosomal (GEEDL) pone en marcha la revista
en-LISOS, coincidiendo con el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, que se conmemora hoy

Hematoélogos impulsan una publicacion ‘on line’ sobre
enfermedades lisosomales dirigida a la comunidad hispana

e Las enfermedades de depdsito lisosomal constituyen un grupo muy
heterogéneo de enfermedades raras que comparten manifestaciones clinicas y/o
complicaciones con patologias hematolégicas mas frecuentes

e La comunidad cientifica internacional ha visto recientemente la llegada de
nuevas moléculas aplicables a algunas de estas entidades que no disponen de
una terapia especifica y se han mostrado resultados prometedores de las
investigaciones con terapia génica que se estan desarrollando

e EI GEEDL demanda un programa de cribado neonatal por comunidades
autonomas, apoyo psicologico para los pacientes y sus cuidadores, y una via
rapida para evaluar a estos pacientes

Madrid, 28 de febrero de 2022. Hoy se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, una iniciativa con la que se quiere dar visibilidad a un grupo de patologias poco
frecuentes y mayoritariamente de origen genético, que afectan a mas de tres millones de
personas en Espafia. “Para darnos cuenta de la magnitud de este problema, esta estimacion
equivale a toda la poblacion de Madrid capital”’, explica la doctora Pilar Giraldo Castellano,
presidenta del Grupo Espafiol de Enfermedades de Depoésito Lisosomal (GEEDL), de la
Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH). Mas concretamente, las
enfermedades de deposito lisosomal (EDL) “constituyen un grupo muy heterogéneo de
enfermedades raras que comparten manifestaciones clinicas y/o complicaciones que
aparecen en otros pacientes con patologias hematolégicas mas frecuentes y que, por lo tanto,
requieren rigurosos estudios de diagnéstico diferencial’.

En el marco del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, el GEEDL ha anunciado la puesta
en marcha de la revista ‘on line’ en-LISOS, una publicacién en espafiol que se lanza en
colaboracion con otros paises de habla hispana, como México y Argentina. En ella “se
incluiran los dltimos avances e investigaciones de interés sobre las enfermedades de depdsito
lisosomal, asi como testimonios de pacientes que nos ayuden a apreciar sus necesidades”,
afirma la experta. Con esta iniciativa se intenta cubrir la necesidad de difundir el conocimiento
sobre este grupo de enfermedades raras.

En el terreno estrictamente clinico, el GEEDL lleva tiempo demandando un programa de
cribado neonatal por comunidades autonomas “que permita tanto el diagnéstico precoz de las
enfermedades de depdsito lisosomal, como un adecuado asesoramiento familiar para su



prevencién”, explica la doctora Giraldo. En este sentido, el GEEDL tiene en marcha diferentes
proyectos de deteccion de estas patologias en pacientes con cifras anormalmente bajas de
plaquetas y/o esplenomegalia (agrandamiento anormal del bazo) sin diagndéstico conocido.
También “estan en desarrollo varios programas de cribado mediante nuevos métodos
enzimaticos en gota de sangre seca, que son rapidos, sensibles y de bajo coste, y estamos
implicados en algunos proyectos tanto de diagndstico y prediccion de complicaciones con
técnicas bioinformaticas e inteligencia artificial”.

Segun la experta, “sigue habiendo interés e inquietud por la investigacion en torno a las
enfermedades lisosomales, a pesar de la pandemia, pero se avanza con lentitud”. Asi, por
ejemplo, la comunidad cientifica internacional ha visto recientemente la llegada de nuevas
moléculas aplicables a algunas de estas entidades que no disponen de una terapia especifica.
También “se han mostrado resultados prometedores de las investigaciones con terapia génica
gue se estan desarrollando y se han dado a conocer los avances en los diferentes proyectos
gue tenemos en marcha en el marco del GEEDL”.

Junto con el programa de cribado neonatal anteriormente citado, el GEEDL demanda apoyo
psicoldgico para los pacientes y sus cuidadores, asi como una via rapida para evaluar a los
pacientes con enfermedades raras, con el objetivo de puedan acceder lo antes posible a sus
tratamientos. “Generalmente hay que pasar por diferentes tramites burocraticos y comisiones
de valoracion en las entidades que disponen de algun tipo de tratamiento, debido
fundamentalmente a su elevado coste, lo que supone un retraso en la implementacion de
dicho tratamiento”, denuncia la doctora Giraldo.

Sobre la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH)

La SEHH es una sociedad cientifica cuyo fin es la promocion, desarrollo y divulgacién de la
integridad y contenido de la especialidad de Hematologia y Hemoterapia en sus aspectos
médicos, cientificos, organizativos, asistenciales, docentes y de investigacién. La hematologia
como especialidad abarca todos los aspectos relacionados con la fisiologia de la sangre y los
6rganos hematopoyéticos, el diagnostico y tratamiento de las enfermedades benignas y
malignas de la sangre, el estudio del sistema de hemostasia y coagulacién, y todos los
aspectos relacionados con la medicina transfusional, incluyendo el trasplante de progenitores
hematopoyéticos y las terapias celulares. La funcién profesional del hematélogo cubre todas
las vertientes del ejercicio de la especialidad.

Con 62 afios de historia, la SEHH es hoy dia una organizacién con importante repercusion
cientifica. Muchos de los cerca de 2.800 profesionales que la forman son figuras
internacionalmente reconocidas y contribuyen a que la hematologia sea una de las partes de
la medicina espafiola con mas prestigio en el exterior. La Sociedad considera que para una
Optima atencion de los pacientes es imprescindible contar con acceso a los avances médicos,
fomentar la investigacion y disponer de especialistas bien formados y altamente cualificados
en el manejo de las enfermedades hematoldgicas.
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