
MEDICINAJUEVES 11 DICIEMBRE 2014 09

ENCUENTROS
DIGITALES

Martes

16/12
11:00h

José Luis Pedreira
Psiquiatra infanto-juvenil y codirector de la Unidad

de Trastornos Mentales en Infancia, Adolescencia y
Adulto Joven de la Clínica La Luz

Responderá las preguntas sobre trastornos alimentarios y adicciones
a nuevas tecnologías en jóvenes. Envíe su pregunta.

En España, unas 200 perso-
nas están afectadas por la 
enfermedad de Fabry, un 
trastorno de depósito liso-
somal progresivo y poco co-
mún causado por la defi-
ciencia de la enzima alfa-
galactosidasa A. Al tratar-
se de una patología rara, la 
cifra de pacientes no es 
alarmante, pero sí conviene 
estar alerta ante el hecho de 
que es potencialmente mor-
tal y cursa de forma simi-
lar a otras patologías. Al 
menos, así lo entiende Fran-
cisco Fernández Avilés, jefe 
del Servicio de Cardiología 
del madrileño Hospital Gre-
gorio Marañón, que ha esta-
do al frente de un encuentro 
con expertos en enfermeda-
des cardiovasculares, cele-
brado en Madrid y organi-
zado con el apoyo de la Fun-
dación Genzyme.  

El Fabry afecta a uno de 
cada 40. 000 nacimientos, es  
hereditario, multisistémi-
co y progresivo, con sínto-
mas precoces y complica-
ciones tardías. En estos pa-
cientes la ausencia o reduc-
ción de la actividad de la al-
fagalactosidasa impide la 
correcta metabolización de 
un glucoesfingolípido (glo-
botriaosilceramida) que se 
acumula en el interior de los 
lisosomas en diferentes te-
jidos y "tiende a afectar al 
riñón y al corazón, además 
de asociarse a dolor neuro-
pático, alteraciones cutá-
neas, digestivas, oculares, y 
un mayor riesgo de acciden-

Diagnóstico y atención 
integral: reto en Fabry 

Se considera una enfermedad rara, por lo que el diagnóstico preciso y, 
posteriormente, el tratamiento integral son esenciales para su control 
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el primero, incidir en los al-
goritmos de diagnóstico di-
ferencial; y a partir de ahí, 
convencer a la audiencia de 
la necesidad de un modelo 
de gestión multidisciplinar 
altamente especializado. 
"Sucede que la enfermedad 
de Fabry puede simular 
otras, principalmente car-
díacas y renales, por lo que 
para su identificación es in-
dispensable que los espe-
cialistas establezcan un 
diagnóstico de sospecha y 
soliciten las pruebas com-
plementarias específicas 
oportunas, como el estudio 
de la actividad de la enzima 
y el estudio genético". Con 
respecto a la atención mul-
tidisciplinar, indica que  
pasa por la valoración de to-

Francisco Fernández Avilés, jefe de Cardiología del Gregorio Marañón. 
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Nature y Nature 
Communications publi-
can hoy una colección de 
estudios que desvelan 
nuevos detalles sobre los 
eventos que hacen posi-
ble la reprogramación 
celular para alcanzar el  
estado de pluripotencia-
lidad. El consorcio Pro-
ject Grandiose está de-
trás de los cinco trabajos 
difundidos. 

El primer autor de dos 
de los estudios es An-
dras Nagy, del Hospital 
Mount Sinai, de Toronto. 
En ellos se detallan nue-
vos datos sobre la casca-
da de acontecimientos 
de la reprogramación ce-
lular y se exploran dife-
rentes opciones de re-
programación mediada 
por factores de trans-
cripción. 

Una guía para conocer 
todos los secretos de la 
reprogramación celular
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Los investigadores 
han observado un nuevo 
tipo de células, denomi-
nadas células de clase 
F, que son estables y po-
drían tener un gran po-
tencial en el desarrollo 
de terapias celulares. 

Los otros tres estudios 
se centran en aspectos 
como la expresión de 
proteínas durante la re-
programación. En con-
junto, los hallazgos 
muestran que pueden 
existir diferentes esta-
dos celulares que po-
drían contribuir a desa-
rrollar células artificia-
les con propiedades óp-
timas para la medicina 
regenerativa. 

Juan Carlos Izpisúa 
Belmonte, del Instituto 
Salk, en California, firma 
un artículo en el que re-
pasa las perspectivas en 
este campo científico.

Los pacientes con pan-
creatitis crónica grave 
pueden beneficiarse de 
la cirugía para extirpar 
una parte o todo el pán-
creas seguida del tras-
plante autólogo de islo-
tes pancreáticos, según 
un estudio que se publi-
ca en el último número 
de JAMA Surgery. Deni-
se Tay, de la Universidad 
de California, y el resto 
de autores del trabajo 
han llegado a la conclu-

El trasplante de islotes 
pancreáticos, alternativa 
en pancreatitis crónica
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sión de que esta opción 
alivia considerablemen-
te el dolor que sufren los 
pacientes y previene, al 
menos en parte, la in-
ducción de diabetes. 

Los investigadores 
examinaron los resulta-
dos de nueve pacientes 
sometidos a resección 
pancreática y trasplante 
autólogo de islotes pan-
creáticos entre 2007 y 
2013. El procedimiento 
fue eficaz en ocho de 
ellos, aunque sólo dos no 
requirieron insulina.

dos los casos a cargo de un 
equipo integrado por perso-
nal de Cardiología, Nefrolo-
gía, Neurología y Farmacia". 
Además, en todos los casos 
se realiza un estudio fami-
liar coordinado por el Cen-
tro de Referencia Nacional 
(CSUR) de Miocardiopatías 
Familiares. 

DETECCIÓN  

Aunque la enfermedad de 
Fabry se presenta normal-
mente en la infancia o ado-
lescencia, no suele diagnos-
ticarse hasta la edad adulta 
y eso puede tener un grave 
impacto sobre el pronóstico 
final. "En efecto, el diagnós-
tico precoz adquiere suma 
importancia dado que ac-
tualmente se dispone de 
una terapia de sustitución 
enzimática que se ha revela-
do eficaz en el control de los 
síntomas de los pacientes, y, 
eventualmente, hasta en el 
curso clínico de la enferme-
dad".  

Entonces, ¿en qué mo-
mento se halla la investi-
gación? "Una vez identifica-
do un tratamiento enzimá-
tico específico, los desafíos 
al respecto consisten en la 
optimización de la eficacia 
de este tipo de tratamientos 
por subgrupos de pacientes 
y en la simplificación de su 
administración, aunque sin 
duda el mayor reto por de-
lante es la detección tem-
prana y por tanto la bús-
queda y estandarización de 
marcadores bioquímicos, 
genéticos y estructurales 
que permitan confirmar o 
descartar la enfermedad". 

tes isquémicos cerebrales", 
señala Avilés.  

ATENCIÓN INTEGRAL  

Como dato anecdótico, "al 
principio se pensó que esta 
era una enfermedad de va-
rones y que las mujeres eran 
únicamente portadoras, 
pero hoy sabemos que la re-
percusión de la enfermedad 
en los tejidos diana existe 
también en féminas". 

En paralelo, Valencia aco-
gía el VI Congreso Nacio-
nal dedicado a la enferme-
dad. Así, Avilés llamó la 
atención sobre el manejo 
clínico de los casos de Fabry 
y la gestión de una enferme-
dad rara en el Gregorio Ma-
rañón, señalando dos obje-
tivos docentes de la jornada: 
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