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María José Catalán, Teresa de Santos y Carmen Ayuso en la jornada organizada por el Clínico de Madrid.
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El avance tecnológico sitúa a la 
genética en el centro de la atención

La investigación en enfer-
medades raras, cuyo día 
mundial se celebra el 28 de 
febrero, sigue múltiples de-
rroteros. Las iniciativas en 
marcha en distintos hospi-
tales españoles muestran 
que ante la falta de terapias 
eficaces, cuyo desarrollo no 
es fácil y lleva tiempo, hay 
muchos ámbitos en los que 
se puede innovar. La Unidad 
de Enfermedades Raras que 
cursan con Trastornos del 
Movimiento del Hospital 
Clínico San Carlos, de Ma-
drid, que acaba de ser re-
conocida como unidad de 
referencia nacional (CSUR), 
es un exponente de lo que se 
puede hacer con los medios 
actuales. 

La coordinadora de la 
unidad, María José Catalán,  
explica que estas patolo-
gías, entre las que desta-
can las distonías, la enfer-
medad de Huntington, el 
Parkinson de inicio precoz y 
el síndrome de Gilles de la 
Tourette, "son tremenda-
mente estigmatizantes e in-
capacitantes. Por eso, es im-
portante ofrecer una aten-
ción no solamente experta 
en cuanto al diagnóstico y el 
tratamiento, en el que toda-
vía estamos en cierta me-
dida limitados, sino tam-
bién humana". 

Catalán expuso su amplia 
experiencia en el tratamien-
to de estas patologías en la 
II Jornada Clínico San Car-
los con las Enfermedades 
Raras, en la que también 
participó la pediatra del 

La innovación atenúa la falta de 
terapias en enfermedades raras

Las unidades especializadas ejercen 
una función de acompañamiento
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mismo centro Teresa de 
Santos, que expuso el pro-
yecto Construyendo puen-
tes en el proceso de transi-
ción de los niños con enfer-
medades neurológicas ra-
ras a la edad adulta, que 
pretende dar solución a la 
falta de coordinación entre 
especialistas en el manejo 
de estas enfermedades. "Los 
pacientes pasan por una si-
tuación de desamparo por-
que es muy diferente la 
atención del pediatra, más 
protector o paternalista, de 

la del neurólogo de adultos", 
señala la experta. "Se trata 
de que el neuropediatra 
haga de enlace durante un 
tiempo para romper el hielo 
en el paso a la etapa adulta", 
añade. Este acompaña-
miento se está efectuando 
desde 2013 en niños con pa-
tologías de difícil manejo 
como la esclerosis tuberosa, 
la epilepsia refractaria o la 
esclerosis múltiple. 

GENÉTICA 

Carmen Ayuso, jefa del De-
partamento de Genética de 
la Fundación Jiménez Díaz, 
de Madrid, ofreció a los 
asistentes a las jornadas 
una puesta al día de las lí-
neas de investigación abier-
tas. Para esta experta, "la ge-
nética en las enfermedades 
raras es un acompañante 
paralelo que interfiere con 
el proceso de la patología 

varias veces. Primero, por-
que tenemos la capacidad 
de hacer un diagnóstico de 
precisión; después, porque 
reaparecemos en la preven-
ción familiar y, además, lle-
vamos un camino paralelo, 
que es la investigación para 
el desarrollo de terapias que 
van más a la base de la en-
fermedad". 

En este sentido, el direc-
tor de la Unidad de Innova-
ción del Hospital Clínico, 
Julio Mayol, comenta que, 
desde el punto de vista cien-
tífico, en las enfermedades 
raras "no hay mucha inno-
vación porque el conoci-
miento todavía es incomple-
to". No obstante, cree que 
existe un gran margen para 
la innovación "en cómo se 
organiza el proceso asisten-
cial alrededor del paciente 
desde un punto de vista 
completo, no segmentado".

París ha albergado la 
VIII Conferencia Inter-
nacional de Tecnologías 
y Tratamientos Avanza-
dos en Diabetes (ATTD). 
Moshe Phillip, codirec-
tor de la reunión y direc-
tor del Instituto de En-
docrinología y Diabetes 
en el Centro Nacional de 
Diabetes Infantil de la 
Universidad de Tel Aviv 
(Israel), ha recordado 
que en la actualidad los 
pacientes pueden bene-
ficiarse de numerosos 
avances, entre los que 
destacan las nuevas 
bombas que les admi-
nistran insulina, de los 
nuevos sensores que 
pueden medir de mane-
ra continua (o no) los ni-
veles de glucosa en san-
gre, del software que in-
tegra a ambas o de lo 
que llamamos el pán-
creas artificial o sistema 
de asa cerrada, que cu-
bren toda la noche o in-
cluso las 24 horas.  

Estos dispositivos ya 
están en la clínica o a 
punto de estar disponi-
bles. "Estamos ante el 
inicio de una nueva era 
en la que los pacientes 
podrán usar más dispo-
sitivos y apps más sofis-
ticadas, que les permi-
tirán controlar sus nive-
les mejor y tener más ca-
lidad de vida".  

SOLUCIÓN MÚLTIPLE  

En su opinión, todos es-
tos cambios deben ir 
acompañados de mejo-
ras, ya que "la diabetes 
es una enfermedad com-
pleja que no tiene una 
única solución: depende 
de la edad del paciente, 

Diabetes: éxito en 
terapia personalizada, 
pero falta prevención 
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de los años que lleve su-
friendo la enfermedad y 
de los años que lleve tra-
tándola, del apoyo fami-
liar que tenga y, por últi-
mo, de la elección de la 
amplia gama de disposi-
tivos y aplicaciones. El 
tratamiento personali-
zado es fundamental; 
tengo claro que la diabe-
tes es un ejemplo real de 
medicina personaliza-
da desde hace años". 

ASIGNATURA PENDIENTE 

A su juicio, la mayoría de 
la tecnología actual está 
centrada en el trata-
miento, pero no se le 
presta  la suficiente 
atención a la prevención. 
"Debemos centrarnos en 
este campo, porque ade-
más las autoridades sa-
nitarias no parecen inte-
resadas. Nosotros, como 
clínicos, hemos logrado 
prevenir enfermedades 
infecciosas como la tu-
berculosis o la polio y, 
sin duda, tenemos que 
dar un paso más en este 
sentido. Pero nos quedan 
por responder preguntas 
como por qué tenemos 
diabetes tipo 1 y tipo 2 
y así podremos prevenir-
las con eficacia", ha con-
cluido.  

El proceso de 
transición de los niños 
con enfermedades 
neurológicas raras a la 
edad adulta es más 
llevadero si durante un 
tiempo el neuropediatra 
hace de enlace

José María Millán
Subdirector científico del CIBERER

Responderá con motivo del Día Mundial de las Enfermedades Raras,
que se celebra el sábado 28 de febrero. Envíe sus preguntas.
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Moshe Phillip, de Israel. 
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