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Fundacién Espafnola para el Estudio y Terapéutica de la Enfermedad de Gaucher

1993-2008
QUINCE ANOS DE LA FEETEG

Este afio la FEETEG cumple su 15° aniversario y en estas lineas quisiéramos
hacer una reflexion sobre los logros conseguidos y los retos pendientes que tiene la
Fundacion.

Cuando iniciamos este proyecto en el afio 1993, el Grupo de trabajo recién
creado de enfermedad de Gaucher se marc6 como primer objetivo: Promocionar
la investigacion sobre la enfermedad en Espafia que entonces era poco conocida,
para ello contdbamos con el entusiasmo y la iniciativa del Grupo. Como otros obje-
tivos estaban el compromiso de difundir el conocimiento, promover el intercambio
cientifico-técnico y crear un Registro Nacional de pacientes y familiares, activida-
des que se han venido realizando a lo largo de estos quince afios.

Hemos facilitado el diagndstico, evaluacién y seguimiento de los pacientes
espafioles con enfermedad de Gaucher (EG), y la observacion de los datos del
Registro nos ha demostrado que el tratamiento enzimatico sustitutivo (TES) ha mejo-
rado la calidad de vida de los pacientes, ha normalizado las alteraciones hema-
toldgicas y ha sido eficaz en la reduccién de visceromegalias, lo que redunda en
mayor sensacion de ligereza y bienestar. Sin embargo, la alteracién metabdlica
que produce la enfermedad no es corregida por el TES y continuamente sigue pro-
duciéndose depdsito de material no degradado en lugares que no son accesibles
a la enzima, produciéndose inexorablemente las manifestaciones tardias de la
enfermedad. El riesgo de aparicion de crisis Gseas, la pérdida de masa 6sea o la
necesidad de realizar recambios articulares persisten a pesar de TES prolongado.
Por tanto, el evitar una esplenectomia, disminuir el nimero de proétesis articulares,
conseguir un crecimiento y desarrollo normal en nifios, o prevenir la aparicién de
lesiones neuroldgicas invalidantes son los retos pendientes y no alcanzados, que
aln estan por conseguir. Es necesario reflexionar en que el planteamiento tera-

péutico no puede ser el mismo para todos y que se requiere realizar un analisis
detallado e individualizado por un equipo multidisciplinar bien entrenado y coor-
dinado que valore todos los aspectos involucrados en el conjunto de la enferme-
dad para establecer un plan individualizado de acuerdo a las caracteristicas de
cada paciente y en funcién de los tratamientos disponibles que en la actualidad
se ofrecen.
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El tratamiento enzimatico también ha tenido avances
importantes: inicialmente la procedencia de la enzima era
de placenta humana y existia el riesgo de infeccidn por
virus o priones; posteriormente en el afio 1995 se intro-
dujo la enzima recombinante obtenida en células de ova-
rio de hamster chino, desapareciendo los temores de con-
taminacion anterior, aunque han aparecido otros tales
como efectos adversos por presencia de anticuerpos y
modificaciones en el sistema inmune. Se ha seguido pro-
gresando en la terapia enzimatica buscando otras fuentes
para mejorar el producto y actualmente los ensayos clini-
cos en fase 3 con otras dos enzimas recombinantes obte-
nidas en células humanas (Velaglucerasa) y en células
vegetales (pr-GCD) ofrecen ventajas sobre el tratamiento
actual.

También la investigacion sobre el proceso metabdlico
alterado ha proporcionado nuevas opciones terapéuticas
como son los inhibidores del sustrato y farmacos activos por
via oral como el miglustat, han demostrado su eficacia en
las enfermedades de depdsito. Otras moléculas que estan
en desarrollo como las chaperonas famacolégicas, también
de uso oral, se encuentran en fase de investigacion avan-
zada.

Hace quince afios partiamos del convencimiento de
que los pacientes diagnosticados como tipo 1 no desarro-
llaban enfermedad neuroldgica. La experiencia e investiga-
cion tanto del Grupo de Trabajo, como de otros investiga-
dores, ha mostrado la presencia de alteraciones neurol6gi-
cas tales como neuropatia periférica, afectacion cerebral
subclinica, enfermedad de Parkinson, con mayor frecuencia

Visita a la FEETEG

El doctor Ronald Mota, traumato-
logo brasilefio, viajo el pasado mes
de septiembre a Zaragoza para reali-
zar una estancia de formacioén en la
enfermedad Osea en los pacientes
con enfermedad de Gaucher. Durante
cuatro dias se unié al Grupo de
Trabajo para aprender la sistematica
de estudio y participar en los aspec-
tos técnicos y en la valoracion Gsea
que lleva a cabo la FEETEG en el cen-
tro de imagen para la evaluacién de
la enfermedad O6sea en Zaragoza,
dirigido por la doctora Mercedes
Roca. El doctor Mota atiende en
Brasil a 550 pacientes con la enfer-

tativos de México,
Argentina.

Venezuela,
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medad de Gaucher cada afio y colabora con facul-
Colombia vy

que en la poblacién general. Por otra parte, los pacientes
con el tipo 3 de la enfermedad resuelven sus problemas de
acumulo visceral con el tratamiento enzimatico, sin embar-
go, y a pesar de existir exposicion prolongada y a dosis
altas al mismo, los sintomas neurolégicos contindan apare-
ciendo y progresando. Es importante no olvidar la vigilan-
cia de los sintomas y signos neurol6gicos en los pacientes
con EG clasificados como tipo 1, al objeto de detectar com-
plicaciones neuroldgicas de forma precoz.

A pesar de los avances notables en el conocimiento
de la enfermedad de Gaucher, considerada como una de
las mejor estudiadas y modelo entre las enfermedades de
depdsito, existen grandes incognitas que estimulan a seguir
investigando en el apasionante campo de las enfermeda-
des de depésito para conseguir un diagnostico precoz,
reducir la morbi-mortalidad y en definitiva mejorar la asis-
tencia y la calidad de vida de los pacientes.

Por dltimo, comentar que durante estos afios, como
ocurre con todo organismo que esta vivo y cuyas células se
regeneran continuamente, la estructura de la FEETEG tam-
bién ha ido cambiando, progresando tanto en su labor asis-
tencial como en la investigadora y educacional, adaptan-
dose a los nuevos retos y tendencias innovadoras, inte-
grandose en los grupos de excelencia en investigacion en
enfermedades raras. La Fundacion ha conseguido el reco-
nocimiento nacional e internacional como una entidad sin
animo de lucro, con una amplisima y completa experiencia
sobre la enfermedad y cuyo Registro es Unico, nacional e
independiente de la industria y de presiones comerciales
que puedan influir en los intereses de los pacientes.

rar las que se hacen en Espafia”. La Dra. Roca expli-
c6 que desde la inauguracion del Centro el pasado
mes de febrero se han realizado méas de 25 valora-
ciones con técnicas de imagen a pacientes con la

El Dr. Mota comentd: “Estamos profundizando
en las técnicas de imagen para tratar a los pacien-
tes y nos sera de utilidad aprender a realizar y valo-

enfermedad de Gaucher y son muchos mas los médi-
cos que han enviado sus exploraciones a través de
internet o por correo.



“Premio HDL Colesterol del Bueno”

a un miembro de la FEETEG

El colesterol de la sangre se encuentra unido a
unas particulas denominadas lipoproteinas. Las lipo-
proteinas de baja densidad LDL llevan el colesterol
desde el higado a los distintos tejidos entre los que
se encuentra el corazén. Cuando hay un exceso del
colesterol LDL aumenta el riesgo de infartos o angi-
nas de pecho, por esta razén el colesterol que llevan
las LDL se denomina “colesterol malo”. El exceso de
colesterol depositado en las arterias necesita de un
mecanismo que capte el colesterol depositado en las
arterias y lo lleve al higado que es el Gnico 6rgano
capaz de eliminar colesterol. Este transporte de
colesterol esta mediado por otro tipo de particulas,
las lipoproteinas de alta densidad o HDL, por esta
razon el colesterol que llevan estas particulas se
denomina “colesterol bueno”.

La enfermedad de Gaucher es una enfermedad
autosémica recesiva secundaria a mutaciones en el
gen de la beta-glucocerebrosidasa &cida (GBA). La
enfermedad esta considerada dentro del grupo de
las denominadas raras, pero el estado de portador,
es decir, sujetos con una sola mutacion en el gen de

la GBA, es relativamente frecuente y se calcula que
tiene esta situacién en torno al 1-2% de la pobla-
cion. Desde hace afios el Grupo de Investigacion de
la FEETEG viene estudiando este aspecto y ha
demostrado que el gen de la GBA es responsable
del los cambios observados en la concentracion del
colesterol HDL y que un gran nimero de portadores
y la casi totalidad de los enfermos tienen el coleste-
rol bueno mas bajo de lo normal. Otro hallazgo que
hizo el Grupo fue que el tratamiento enzimético sus-
titutivo aumenta el colesterol bueno y por lo tanto
reduce el riesgo cardiovascular.

En reconocimiento a estos trabajos y otros
sobre el colesterol la Cofradia del Colesterol y la
Clinica Cova-donga de Avilés han otorgado en su
VIl edicion el Premio HDL colesterol al profesor
Miguel Pocovi. El premio fue entregado por la alcal-
desa de Avilés el pasado dia 27 de octubre y fue
compartido con el prestigioso paleontélogo y direc-
tor de las excavaciones de Atapuerca Dr. Juan Luis
Arsuaga.
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Entrega del Premio HDL Colesterol al Dr. Pocovi por la Alcaldesa
de Avilés.

Premio al Grupo de la FEETEG
por comunicacion clinica

El Dr. Pocovi junto al Director General del Centro
de Investigacion y Tecnologias Agrarias del
Gobierno de Aragon, Dr. José Gonzalez Bonillo.

La comunicacién titulada “Neurological Manifestations in Gaucher Disease Patients and Their Relatives”
(Manifestaciones Neuroldgicas en Pacientes Afectos de Enfermedad de Gaucher y sus Familiares) obtuvo el
tercer premio a la mejor comunicacion en el 7th International Symposium on Lysosomal Storage Disorders, que
tuvo lugar en Roma los dias 27 y 28 del pasado mes de Abril de 2007.

El resumen de esta comunicacion es el siguiente:
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La enfermedad de Gaucher (EG) se caracteriza por su heterogeneidad clinica. Diversos estudios sugieren
que los familiares de pacientes con la EG pueden presentar anomalias neurolégicas. Para conocer la
dimension de este problema se realiz6 una encuesta a médicos y familias de los pacientes con enferme-
dad de Gaucher para conocer incidencia y tipo de manifestaciones neuroldgicas si estaban presentes. Se
obtuvo informacién de 72 familias espafiolas con enfermedad de Gaucher: 99 pacientes y 266 familia-
res. Treinta pacientes con EG tipo 1 (32,6%) referian tener alguna manifestacién neurolégica: temblor 8
(8,7%), movimientos incoordinados 9 (9,8%), falta concentracion 11 (11,9%), estrabismo 7 (7,6%), pér-
dida de audicion 8 (8,7%), enfermedad de Parkinson 7 (7,6%) y neuropatia periférica 10 (10,9%). En
treinta y seis familiares (primer/segundo grado) (13,5%) se refiri6 la presencia de enfermedad de

Parkinson 14 (4,9%), epilepsia 8 (3,0%), tem-
blor 7 (2,6%), pérdida de audicién 2 (0,7%)
y otras 5 (1,9%). En conclusién la incidencia
de manifestacones neuroldgicas en pacientes
con EG tipo 1 y sus familiares fue superior a
la esperada en la poblacién general, destaca
la aparicion de estas manifestaciones con
mas frecuencia en portadores de la mutacién
L444P o en mutaciones poco frecuentes. Se
recomienda realizar examenes neuroldgicos
sistematicos a los pacientes con EG tipo 1y
en portadores de mutaciones de riesgo.

Integracion de la FEETEG
en el Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras

Este afio el Grupo de Trabajo de la FEETEG ha
sido integrado en el Centro de Investigacion Bio-
médica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER).
Este es uno de los siete consorcios CIBER creados
por el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIll) para
fomentar la investigacion de excelencia en el
campo de la Biomedicina y las Ciencias de la
Salud. Para que un Grupo de Investigacion pueda
formar parte de este Centro es necesario superar
una evaluacion realizada por expertos extranjeros
y que lo califiqguen de excelencia, es decir, muy por
encima de la media y a nivel de los mejores del
mundo en investigacion.

La misién de este CIBER es apoyar el estudio,
la investigacion y la bisqueda de soluciones cien-
tificas, técnicas y clinicas a los problemas de cono-
cimiento y tratamiento que se plantean a las per-

sonas que padecen enfermedades raras, asi como
el apoyo a las iniciativas asistenciales y sociales
que afectan a los enfermos y a sus familiares. En
el marco de una investigacion traslacional cabe
resefiar los siguientes objetivos especificos:

a) La investigacion y el desarrollo relativos al
campo de las Enfermedades Raras.

b) Contribuir a la resolucién de los problemas
de asistencia sanitaria relacionados con las
Enfermedades Raras.

c) Promover la participacion de los grupos de
investigacion en actividades cientifico-técnicas de
caracter nacional e internacional, especialmente
de las incluidas en los Programas Marco europeos
de [+D+l.

d) Promover la transferencia de los resultados



de los procesos de investigacién hacia
la sociedad y en especial al Sistema
Nacional de Salud y al sector produc-
tivo farmacéutico y biotecnoldgico.

e) Promover la divulgacion y la

ciberer

Centro de Investigacion Biomédica En Red

de Enfermedades Raras

participacion en actividades docentes
relacionadas con el campo de actuacién del CIBE-
RER.

El CIBERER esta integrado por mas de 60 gru-
pos de investigacién que pertenecen a hospitales
universitarios, universidades y organismos publicos
de investigacion estatales, como el propio ISCII, el
Consejo Superior de Investigaciones Cientificas
(CSIC) y el Centro de Investigaciones Energéticas,
Medioambientales y Tecnolégicas (CIEMAT), y or-
ganismos de investigacion autonémicos. Las lineas
de investigacién que abarca este CIBER se distri-
buyen en 7 Grupos que incluyen la Patologia Mito-
condrial, Enfermedades Metabdlicas Hereditarias,
Enfermedades Endocrinas, Neurogenética, Defec-
tos Congénitos y Trastornos del Desarrollo, Gené-
tica Clinica y Epidemiologia Genética, Inestabili-
dad Genética y Predisposicion al Cancer.

Este Centro de Investigacion en Red proporcio-
na proyectos que estan orientados a reforzar las
relaciones entre los grupos de investigacion vy
fomentar la investigacion cooperativa entre ellos.

Otro punto de atenciéon del CIBERER es asegu-
rar que el conocimiento presente y futuro generado
por su actividad cientifica repercuta en la mejor for-
macion de los cientificos y refuerce los lazos y la
colaboracién entre los miembros del consorcio y
con otras instituciones. También es objeto de aten-
cion por el CIBERER el diseminar el conocimiento
generado tanto a profesionales de la salud en
atencion especializada y atencién primaria como
al publico en general.

Para ello dispone de: 1) un programa de becas
de formacion e inicio a la investigacion; 2) pro-
gramas de movilidad e intercambio de investiga-
dores; 3) organizacion de cursos de formacion y
reuniones de investigadores; 4) difusion del cono-
cimiento; 5) cooperacion interdisciplinaria e inter-
nacional en docencia.

El Grupo de Trabajo de FEETEG se enorgullece
de pertenecer y tener la oportunidad de participar
en este organismo de investigacion en enfermeda-
des raras.

Articulos cientificos recientes publicados
por el Grupo de Investigacion de la FEETEG

Articulo:
Titulado:

Publicado en la revista Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychiatry. 2007 Aug 6.
Evaluacion neurolégica de pacientes diagnosticados con la enfermedad de Gaucher tipo 1

Neurological evaluation of Gaucher disease patients diagnosed as type 1

Autores:

Resumen: Clasicamente se ha considerado a la
enfermedad de Gaucher que denominamos tipo 1
como aquella en la cual no aparecen manifestacio-
nes neuroldgicas, sin embargo en los Gltimos afios se
ha descrito en varios estudios que en la enfermedad
de Gaucher tipo 1 puede producirse enfermedad
neurolégica. Con objeto de conocer en nuestro
medio si se produce esta complicacion se analizé de
forma sistematica a un total de 31 pacientes (12
hombres y 19 mujeres) diagnosticados como tipo 1,
a cada uno de ellos se le realiz6 un examen com-
pleto neuroldgico, un test cognitivo y examen neuro-
fisiolodgico. El resultado fue que en el 30,7% de los
pacientes adultos presentaban alteraciones neurol6-

Capablo JL, Saénz de Cabezon A, Fraile J, Alfonso P, Pocovi M, Giraldo P.

gicas tales como retraso psicomotor, enfermedad de
Parkinson, demencia, movimientos oculares sacadi-
cos O disfuncion nerviosa periférica. Tres de los
pacientes examinados se reclasificaron como tipo 3.
Por otra parte, el examen neurofisioldgico realizado
a 15 de los pacientes demostré la presencia de
pequefias anomalias en la amplitud y forma de las
ondas de transmision en varios nervios periféricos.
Estos resultados demuestran que las alteraciones
neurolégicas pueden ocurrir en pacientes diagnosti-
cados como tipo 1 y que la neuropatia periférica
subclinica es mas frecuente de lo que se pensaba y
de la detectada en la poblacién general.
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Mejoria neurolégica en un paciente con enfermedad de Gaucher tipo 3 tratado en combinacion

Neurologic improvement in a type 3 Gaucher disease patient treated with imiglucerase/miglustat

Articulo:  Publicado en la revista Epilepsia. 2007; 48: 1406-8.
Titulado:

con iminoglucerasa y miglustat

combination
Autores:

Resumen: Hasta la fecha las manifestaciones neurolégicas
en pacientes con la enfermedad de Gaucher han sido refrac-
tarias a cualquier tipo de tratamiento. En este articulo se
comenta el caso de un paciente con enfermedad de Gaucher
tipo 3 y afectacion neuronopatica grave (epilepsia miocléni-
ca) que mejord sus episodios de mioclonia epiléptica tras el
tratamiento combinado con la infusidn intravenosa enzimati-
ca sustitutiva con imiglucerasa y el tratamiento oral con
miglustat a dosis de 200 mgx3 veces al dia. Se trata de un
paciente adulto diagnosticado a los 17 afios de enfermedad
de Gaucher en tratamiento enzimatico sustitutivo con exce-

Capablo JL, Franco R, Saénz de Cabezén AS, Alfonso P, Pocovi M, Giraldo P.

lente respuesta visceral. Sin embargo desarrollé un deterioro
neurolégico progresivo con crisis muy frecuentes de epilep-
sia miocldnica. Tras dos afios de tratamiento combinado con
imiglucerasa y miglustat las descargas mioclonicas descen-
dieron, mejoraron las funciones del lenguaje y la marcha y
en general mejoria clinica neuroldgica generalizada. El elec-
troencefalograma mostré una reduccién en las descargas
focales y paroxismales: El tratamiento no produjo efectos
adversos significativos. Se concluye que el tratamiento com-
binado puede ser beneficioso para algunas formas neurono-
paticas de la enfermedad de Gaucher.

Articulo:  Publicado en la revista Journal Human Genetics. 2007; 52: 391-6.
Titulado: Analisis de mutaciones y relacion entre el fenotipo y genotipo de la enfermedad de Gaucher en
Espafa
Mutation analysis and genotype/fenotype relationship of Gaucher disease patients in Spain
Autores:

Resumen: En este articulo se describen las principales
caracteristicas clinicas y genéticas que tienen los pacientes
espafoles del Registro Espafiol de la Enfermedad de
Gaucher. Para ello se analizaron a 193 pacientes con la
enfermedad de Gaucher que no estaban relacionadas entre
si, es decir, un paciente por familia. Se identificaron practi-
camente la totalidad de las mutaciones causantes de la
enfermedad (98,7%), encontrandose 56 mutaciones distin-
tas, de las cuales 9 no habian sido descritas con anteriori-
dad. La mutacién mas frecuente fue la N370S y en segun-
do lugar la L444P, ambas suponen el 68,7% de todas las

Alfonso P, Aznérez S, Giralt M, Pocovi M, Giraldo P, Spanish Gaucher’s Disease Registry.

mutaciones. Se resalta que los pacientes espafioles con
enfermedad de Gaucher presentan una gran diversidad de
sintomas clinicos incluso en personas con las mismas muta-
ciones. Cabe destacar que el 9% de los pacientes diagnos-
ticados como tipo 1 desarrollaron algun tipo de afectacion
neurolégica tales como enfermedad de Parkinson, temblor,
sordera y movimientos sacédicos oculares. Todos estos
hallazgos indican que hay una gran heterogeneidad tanto
genética como en la presentacion clinica de la enfermedad
de Gaucher en Espafia.

Articulo:  Publicado en la revista European Journal of Radiology. 2007; 62: 132-7.
Titulado: S-MRI score: Un método sencillo para cuantificar la afectacion de la medula ésea en la
enfermedad de Gaucher
S-MRI score: A simple method for assessing bone marrow involvement in Gaucher disease
Autores: Roca M, Mota J, Alfonso P, Pocovi M, Giraldo P.
Resumen: Los métodos semicuantitativos basados en las

imagenes obtenidas por resonancia magnética son Utiles
para valorar la infiltraciéon que se produce en la medula
Osea de los huesos en los pacientes con la enfermedad de
Gaucher. Los sistemas de puntuacién “scores” se
han utilizado para obtener una dimensién de la
gravedad de la enfermedad 6sea. En este articulo
se describe un método sencillo, reproducible y muy
preciso disefiado por el Grupo Espariol fundamen-
tado en su larga experiencia en la evaluacién de
los pacientes con enfermedad de Gaucher y en el
que mediante los datos de imagen que se obtienen
por resonancia magnética permite evaluar la infil-
tracion medular en los pacientes y definir los cam-
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bios inducidos tras la exposicion al tratamiento. Este sistema
se denomina Spanish-MRI score (S-MRI). Aplicando este
procedimiento en 54 pacientes adultos se observo que 46
(85,2%) tenian algun tipo de infiltracion 6sea: 39 (72,3%)
tenian la afectacion en la columna vertebral, 35 (64,8%) en
la pelvis y 33 (61,2%) en los fémures. Se concluye que el
sistema que se describe, el S-MRI, constituye un método mas
sencillo que el descrito como BMB y que proporciona una
informacion muy valiosa que permite evaluar la infiltracion
Osea y detectar las complicaciones silentes, a la vez que
ofrece una alta sensibilidad, especificidad y precisiéon para
clasificar la extensién de la enfermedad ésea y la respues-
ta al tratamiento.



Novedades: Curso Formacion en Hematologia y Enfermedades de Depdsito

Las enfermedades de deposito lisosomal se encuadran
en el conjunto de enfermedades raras de baja incidencia,
lo que hace que presenten dificultades diagnésticas, requie-
ran un abordaje multidisciplinar y seguimiento personaliza-
do. Los especialistas que habitualmente consultan este tipo
de pacientes requieren de una formacion mas especializa-
da para su diagndstico, seguimiento y tratamiento, por ello
la FEETEG tiene entre sus objetivos la formacién en estas
enfermedades y organiza de forma periddica cursos de
actualizacion.

El proximo Curso de Hematologia y Enfermedades de
Depdsito se realizard en Madrid durante los dias 4 y 5 de
marzo de 2008 con el patrocinio de la Asociacién
Espafiola de Hematologia y Hemoterapia y CIBERER.

Este curso tendra como objetivo general proporcionar
formacion actualizada y profundizar en el conocimiento de
la fisiopatologia, diagnéstico, clinica y complicaciones y
tratamiento de las enfermedades de depdésito lisosomal
(EDL) y como objetivos mas especificos:

1.— Ofrecer una vision comparada de las alteraciones
hematoldgicas y su relacion con las enfermedades de
depésito lisosomal.

2.- Identificar las dificultades diagnosticas y planificacion
de “screening” poblacionales.

3.— Evaluar los aspectos clinicos peculiares de las dife-
rentes EDLs. Clasificacion.

3.— Exponer la logistica a seguir en la valoracién de los
biomarcadores especificos de seguimiento de las
EDLs.

4.— Valorar la utilidad de las técnicas de imagen en el

ciberer
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Nuevo libro sobre

diagndstico, prondstico y seguimiento.

5.— Dar a conocer las diferentes opciones terapéuticas y
el uso racional de las mismas.

6.— Conocer la repercusion de la enfermedad en la cali-
dad de vida, actividad social, ética y economia.

7.— Habituar al alumno a la resolucién de casos practicos.

Para conseguir estos objetivos se aboradara el siguien-
te programa:

- Lisosomas: Morfologia, funcién, caracteristicas interre-
lacion con otros organelos y estructuras celulares.

— Mucopolisacaridos, esfingolipidos, oligosacaridos:
Estructura, funcién y metabolismo. Concepto de Error
congénito del metabolismo.

— Aspectos generales de los desérdenes lisosomales.
Clasificacion. Epidemiologia de las enfermedades liso-
somales.

— Diagndstico de las enfemedades lisosomales.

— Esfingolipidosis: Enfermedad de Gaucher. Aspectos cli-
nicos, epidemiolégicos y terapéuticos.

— Genética y relacién entre genotipo y fenotipo.

— Enfermedad de Fabry.

— Enfermedad de Niemann -Pick A/By C.

— Aplicaciones diagndsticas y pronosticas de las técnicas
de imagen. Interpretacién de casos clinicos.

— Presentacion interactiva y discusion de casos clinicos.

— Gangliosidosis GM1 y GM2. Mucopolisacaridosis
(MPS). Glucogenosis Il (Enfermedad de Pompe).

— Métodos de diagnostico a gran escala de EDL.

— Calidad de vida y farmacoeconomia en EDLs.

“La afectacidn 6sea en la enfermedad de Gaucher”

Los problemas éseos son una de las mas importan-
tes complicaciones en la enfermedad de Gaucher, ya
que mas del 80% de los pacientes tienen algin tipo de
afectacion 6sea. Los mecanismos por los cuales se pro-
duce la afectacion 6sea en la enfermedad de Gaucher
son varios, entre los que cabe sefialar la infiltracion por
las células de Gaucher. Este fendmeno da lugar a una
obstruccion mecéanica que impide el riego vascular del
hueso, produciendo necrosis, fendmenos hemorragicos
y aumento de la presion intradsea. Por otra parte las
células de Gaucher activan a toda una serie de factores
que causan dafio Gseo. Teniendo en cuenta este hecho
la FEETEG patrocina la edicion de un libro monografi-
co sobre este tema, para ello ha contactado con espe-
cialistas en diferentes campos que abarcan a bioquimi-
cos, fisiblogos, genetistas, hematoélogos, radidlogos y
traumatologos que estan trabajando en su elaboracion.

Gaucher. Relacion con la enfermedad 6sea.

enfermedad Gsea.

pectos peculiares de la enfermedad en hueso.

dad de vida.

El libro est&4 previsto que aparezca durante el primer
semestre del afio 2008. El contenido del libro versara
sobre:

1. Anatomia y fisiologia del hueso.

2. Técnicas de estudio por imagen del hueso.

3. Fisiopatologia de la enfermedad de Gaucher.
4. Biomarcadores de afectacion 6sea.

5. Genotipo y fenotipo en la enfermedad de

6. Procesos metabdlicos que intervienen en la

7. Diagnostico por imagen de la enfermedad Osea.
8. Tratamiento de la enfermedad de Gaucher. As-
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9. Repercusion de la enfermedad dsea en la cali-



Cartera de servicios de la FEETEG

La FEETEG tiene como principal objetivo el proporcio-
nar todo tipo de ayuda para que las personas con la enfer-
medad de Gaucher y otras enfermedades lisosomales pue-
dan beneficiarse de los avances en el diagnéstico, trata-
miento y seguimiento de la enfermedad, con el fin de mejo-
rar su esperanza y calidad de vida.

Para ello proporciona de forma gratuita los servicios
gue se detallan a continuacién:

— Evaluacion clinica de pacientes con enfermedad de
Gaucher en seguimiento y en segunda opinién.

— Evaluacion neuroldgica de pacientes con enfermedades
de deposito Lisosomal.

— Evaluacién 6sea de pacientes Servicio de Imagen
mediante MRI y densitometria por ultrasonidos.

— Asesoria clinica dirigida a médicos que tratan pacientes
con EG.

— Servicio de diagnéstico y de marcadores evolutivos de
la enfermedad de Gaucher.

— Diagnostico enzimatico y genético de enfermedades de
deposito lisosomal.

— Estudio de familiares y diagndstico prenatal.

— Determinacién de los marcadores bioquimicos subroga-
dos los cuales son Utiles para conocer la evolucién y
determinar indicacion de tratamiento:

- Actividad enzimatica de quitotriosidasa

- Genotipado del gen de quitotriosidasa

- Concentracién plasmética de la quimoquina
CCL18/PARC

- Andlisis de MIP1beta

— Servicio de informacion a pacientes y familiares
- Teléfonos: 976 468041 y 670285339.
- Correo electronico: feeteg@fehha.com
- Pagina web: www.feeteg.org

— Cursos de formacién continuada dirigidos a profesiona-
les de la medicina nacionales e internacionales.

— Actividades de divulgacion:
-Dirigida a médicos y profesionales de la salud:
La FEETEG ha publicado el libro:
Enfermedad de Gaucher 22 Edicion + CD-ROM
Editores: Giraldo P, Giralt M, Pérez-Calvo Jl, Pocovi M
Zaragoza 2003. ISBN: 84-607-8915-2

-Dirigida a pacientes/ familiares y publico en general:
La FEETEG publica de forma periddica el Boletin Noti-
cias FEETEG.

— Actividades de investigacion:

La FEETEG patrocina la investigacion en los siguientes

aspectos:

— Mantiene un Registro Nacional el cual resume el traba-

jo realizado desde 1993 y contiene datos demografi-
cos, clinicos, analiticos, genéticos y evolutivos de todos
los casos incidentes de enfermedad de Gaucher de
Espafia y sus familiares.

Mantenimiento de un biobanco donde se dispone de
muestras al diagnéstico, de seguimiento de los pacien-
tes con y sin tratamiento.

Estudios epidemiologicos sobre la enfermedad de
Gaucher en Espafia.

Desarrollo de procedimientos diagnésticos mas senci-
llos, rapidos y precisos que los existentes para la enfer-
medad de Gaucher y para otras enfermedades lisoso-
males.

Evaluacion del riesgo cardiovascular en pacientes y
portadores.

Estudio de la relacion entre el genotipo y el fenotipo.
Es decir, analisis de la relacion entre las mutaciones
que tienen los pacientes y los sintomas clinicos que
padecen.

Desarrollo de marcadores para realizar el seguimiento,
conocer la evolucién y la respuesta a tratamientos de
los pacientes ya diagnosticados tanto de enfermedad
de Gaucher como de otras enfermedades de deposito
lisosomal.

Identificacién y desarrollo de métodos de evaluacion de
la enfermedad Osea.

Busqueda de los factores que determinan el retraso de
crecimiento en nifios con la enfermedad de Gaucher y
formas de aumentar el crecimiento en nifios que tienen
la enfermedad.

Evaluaciéon de la calidad de vida de pacientes con
enfermedades de deposito lisosomal.

Estudios con moléculas que actian como chaperonas
farmacoldgicas en vista a su posible utilidad en el tra-
tamiento de enfermedades lisosomales.

Evaluacién de los tratamientos existentes en la practica
clinica habitual y ensayos clinicos con nuevos trata-
mientos.

Estudio de los tipos y causas de manifestaciones neuro-
I6gicas en pacientes con la enfermedad de Gaucher.
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La sede social de la FEETEG y la Secretaria Técnica se ubican en:
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