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La Sociedad Esparnola de Hematologia y Hemoterapia y el Grupo Espaiiol de Enfermedades de
Depésito Lisosomal se unen al Dia Mundial de la Enfermedades Raras

La terapia génica ya se esta ensayando en pacientes con
enfermedad de Gaucher

e Se trata de una nueva via de tratamiento para estas personas y puede
representar un paso mas hacia su curacion

¢ Uno de los ensayos clinicos con terapia génica esta abierto en Espafia y desde
el GEEDL se ha incluido al primer paciente espaiol

o El Registro Espainol de Enfermedad de Gaucher, del GEEDL, acumula datos de
434 pacientes, con informacion clinica, genética, imagenes y biomarcadores
evolutivos

o Las enfermedades de depédsito lisosomal son un grupo muy heterogéneo de
enfermedades raras que comparten manifestaciones clinicas ylo
complicaciones que aparecen en otros pacientes con patologias hematologicas
mas frecuentes

Madrid, 28 de febrero de 2024. Manana 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 Espana. Mas concretamente, las enfermedades de depésito lisosomal (EDL)
‘constituyen un grupo muy heterogéneo de enfermedades raras que comparten
manifestaciones clinicas y/o complicaciones que aparecen en otros pacientes con patologias
hematoldgicas mas frecuentes y que, por lo tanto, requieren rigurosos estudios de diagnédstico
diferencial”, puntualiza Pilar Giraldo, presidenta del Grupo Espanol de Enfermedades de
Depésito Lisosomal (GEEDL), de la Sociedad Espafiola de Hematologia y Hemoterapia
(SEHH).

Una de estas patologias es la enfermedad de Gaucher, que cuenta con un registro de
pacientes espafoles activo desde 1.993, creado y gestionado por el GEEDL. Hoy en dia, el
Registro Espanol de Enfermedad de Gaucher (REEG) acumula datos de 434 pacientes, con
informacion clinica, genética, imagenes y biomarcadores evolutivos. “El REEG ha demostrado
que, para poder aprender y avanzar en el conocimiento de una enfermedad rara, como la
enfermedad de Gaucher, es necesario el trabajo conjunto y contar con un registro
especializado que sirva como piedra angular en las actividades cientificas, docentes y
asistenciales”.



Uno de los ultimos avances en el abordaje de la enfermedad de Gaucher tipo 1 ha sido la
puesta en marcha de varios ensayos clinicos con diferentes vectores de adenovirus asociados
para terapia génica ‘in vivo'.

“Estos ensayos se encuentran en fase 1 y 2 y tienen el objetivo de evaluar la seguridad,
tolerancia y eficacia de la terapia génica en pacientes adultos. Uno de los estudios esta abierto
en Espana y desde el GEEDL se ha incluido al primer paciente espafol, que se encuentra en
la semana 29 tras la administracion, con una tolerancia excelente y alcanzando una actividad
enzimatica por encima del 50% sin necesidad de tratamientos adicionales. Se trata de una
nueva via terapéutica para las personas con enfermedad de Gaucher y puede representar un
paso mas hacia su curacion”.

Otro de los avances que se esta llevando a cabo en el abordaje de las enfermedades de
depdsito lisosomal es la aplicacion de chaperonas farmacolégicas como nueva estrategia
terapéutica. “Son unos farmacos que, administrados por via oral, se unen de manera
especifica a las proteinas mutadas durante su sintesis y facilitan el transporte a la ubicacion
celular final”, resume la doctora Giraldo. En las enfermedades de depdsito lisosomal, las
chaperonas farmacologicas constituyen una opcion de tratamiento para algunos pacientes,
con el fin de estabilizar enzimas lisosomales mutadas vy facilitar el catabolismo de sustratos
en el lisosoma. “Ademas, ofrecen la posibilidad de realizar tratamientos combinados para
mejorar la estabilidad, asi como la ‘semivida’ del tratamiento de reemplazo enzimatico o de
las enzimas expresadas por transferencia de genes”, concluye.

Sobre la Sociedad Espainola de Hematologia y Hemoterapia (SEHH)

La SEHH es una sociedad cientifica cuyo fin es la promocion, desarrollo y divulgacion 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 diagnéstico y tratamiento de las enfermedades
benignas y malignas de la sangre, el estudio del sistema de hemostasia y coagulacion, y todos
los aspectos relacionados con la medicina transfusional, incluyendo el trasplante de
progenitores hematopoyéticos y las terapias celulares. La funcién profesional del hematologo
cubre todas las vertientes del ejercicio de la especialidad.

Con 64 anos de historia, la SEHH es hoy dia una organizaciéon con importante repercusion
cientifica. Muchos de los cerca de 3.500 profesionales que la forman son figuras
internacionalmente reconocidas y contribuyen a que la hematologia sea una de las partes de
la medicina espafola con mas prestigio en el exterior. La Sociedad considera que para una
optima atencidn 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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