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“Mayor investigacion supondria un ahorro sanitario
importantisimo porque muchas enfermedades se
diagnosticarian a tiempo o podrian evitarse”

Hoy en dia, se escucha mas que antes,
hablar mas de enfermedades raras,
cestan aumentando los casos de enfer-
mos en la poblacion?

Ha aumentado el interés social de los
afectados y familiares. Esto ha conlle-
vado una mayor presencia y presién
ante los politicos, que tienen que dar
una respuesta. Ion la actualidad, se co-
nocen y se oyen mds; sin embargo, no
son enfermedades que hayan aumen-
tado su prevalencia, sino que hay mds
conciencia social de las mismas.

Este aumento de la presion social del
que nos habla, jtambién se ha refleja-
do en un mayor interés desde el campo
de la investigacion?

Desde luego, son muchos los grupos
de investigacion que desde diferentes
organismos, instituciones, universida-
des, hospitales... en estos momentos
estin investigando las enfermedades
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raras o algo relacionado con ellas.
Desde el dmbito cientifico existe mu-
cho interés. Hay mucha competencia
entre los investigadores por conseguir
financiacién para poder desarrollar
sus proyectos en este campo. Pero el
gran problema es que la investigacién
en Espafia se ha paralizado. Estamos
‘no apostando’ por la investigacion
en este pais. No se estd dando con-
tinuidad a los investigadores porque
no hay reposicion de plazas, se han
perdide muchos proyectos por falta
de presupuesto, no hay puestos de tra-
bajo permanentes... Y esto es una gran
equivocacion, ya que aun obviando el
resto de logros que se conseguirian y
centrandonos en el aspecto econdémi-
co, mayor investigacion supondria un
ahorro sanitario importantisimo por-
que muchas enfermedades se diag-
nosticarian a tiempo o podrian evitar-




Enfermedades Raras
LUCHANDO CONTRA LA INVISIBILIDAD

se. Y ya no sélo en el dmbito médico: si
no investigamos no estamos apostando
por el futuro y nos convertimos en un
pais dependiente.

Dirige el programa de investigacion so-
bre enfermedades raras y genéticas que
se esta llevando a cabo desde el Princi-
pe Felipe en el que trabajan tres grupos.
£ Qué objetivos pretenden alcanzar?
Este programa tiene como objetivo cien-
tifico principal la investigacion sobre las
bases genéticas, genomicas, moleculares
y celulares de las enfermedades neuro-
musculares y los trastornos del cerebro,  tigacién de los mecanismos patogénicos
neuroldgicos y mentales. Junto alalabor  de las enfermedades y de medicamentos
cientifica, se llevan a cabo acciones y ser-  huérfanos.

vicios de traslacion clinica y el Servicio

de Medicina Regenerativa y Terapéutica  Dentro de este programa, usted esta al
en el que se desarrollan modelos celula- frentﬁ del grupo de Genética y Medicina
res de enfermedades raras genéticas ba- 0 “UA"

sados en la produccion de células madre Si, en este grupo investigamos en el
reprogramadas o inducidas para la inves- ~ campo de la neurogenética, con especial

interés en el estudio de las bases gené-
ticas, celulares y fisiopatoldgicas de las
enfermedades neuromusculares, tales
como la neuropatia de Charcot-Marie-
Tooh, la ataxia de Friedreich y la distro-
fia muscular de Duchenne.

¢Tienen las enfermedades raras algun
punto en comun?

i Centro de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Raras (Ciberer)

es uno de los nueve consorcios publicos es-
tablecidos por iniciativa del Instituto de Salud
Carlos llIl; creado para servir de referencia,
coordinar y potenciar la investigacién sobre las
enfermedades raras en Espafa. 'Nuestra activi-
dad de investigacion llevada a cabo mediante
la colaboracién de grupos de investigacién bd-
sicos y clinicos, tiene como objetivo buscar las
causas y los mecanismos bioldgicos alterados
que generan las Enfermedades Raras. Orienta-
mos nuestro trabajo para conseguir un correc-
to y rdpido diagndstico, ademds del desarrollo
de soluciones terapéuticas que lleguen lo antes
posible a los pacientes’”, explica el director
ciertifico de CIBERER, Francesc Palau.

Estd formado por 60 grupos de investiga-
cidn, ligados a 29 instituciones consor
ciadas de primer orden y agrupa a 700
investigadores. Con esta estructura en
red, el CIBERER se constituye como
iniciativa pionera para facilitar sinergias
entre grupos e instituciones punteras
en diferentes dreas y disciplinas dentro
del campo de las enfermedades raras.

"La naturaleza cooperativa de nuestro
centro hace que cada vez sean mds los
proyectos en los que participan varios gru-
pos de investigacion CIBERER. Estas colabo-
raciones cohesionan la red y permiten obtener
mds y mejores resultados, como prueba el au-
mento de publicaciones colaborativas”, afirma
el maximo responsable de esta organizacion.
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Ciberer | 60 grupos de investigacion sobre
ez | €@Nfermedades raras coordinados

Para la realizacidn de esta investigacion con un
enfoque claramente traslacional, ef profesor
Francesc Palau explica cémo "resulta funda-
mental la interaccién con los profesionales
sanitarios, fes afectados y las asociaciones que
los apoyan para hacerles llegar los avances

en la investigacién, ademds de recoger sus
propuestas y conocer sus necesidades”.

¢Quién investiga en Valencia?

Siete grupos de investigacidn trabajan desde los
laboratorios valencianos para combatir estas
enfermedades. Los nombres de sus directores v
el departamento en el que estdn desarrollando su
proyecto son:

Dr. Joaquin Dopazo. Departamento de G
ca Computacional, Fundacién Centro de Investiga-
cidn Principe Felipe (CIPF).

Dr. Erwin Knecht. Laboratorio de Degradacion
Intracelular de Proteinas y Enfermedades Raras,
CIPF
Dr. Francesc Palau. Programa de Enfermedades
Raras y Genéticas, CIPF,
Dr. Federico Pallardé. Departamento de Fisiolo-
gfa, Facultat de Medicina, Universitat de Valéncia.
Dr. Vicente Rubio. Enzimopatologia estructural,

&
Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia,
Dr. Pascual Sanz. Unidad de Sefializacidn por
Nutrientes, Instituto de Biomedicina de Valencia,
CSIC, Valencia
Dr. José Maria Millan. Unidad de Genética,
Fundacion para la Investigacion del Hospital La
Fe Valencia,
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La primera caracteristica que comparten
es su baja frecuencia: menos de cinco
afectados por cada diez mil habitantes.
Pero mis alld de la prevalencia, lo que
mds identifica a estas enfermedades, es
que muchas de ellas son crénicas e in-
validantes. Desde el momento en el
que aparecen, s¢ desarrollan a lo largo
de toda la vida, afectando, con mayor
o menor incidencia dependiendo de la
enfermedad, a la calidad de vida fisica
y psiquica del enfermo. Otra particula-
ridad que las identifica es que la mayorfa
de ellas comienzan en la edad pedidtrica,
por lo que afectan a la biogratia comple-
ta de un individuo. Por dltimo, suelen ser
enfermedades con alta mortalidad y alta
morbilidad, por lo que afectan a la cali-
dad de vida de la persona afectada desde
que nace hasta que fallece. Si tenemos
en cuenta todo esto vemos que no se
trata de un problema esporadico de po-
cas personas sino que afectan a familias
completas durante muchos afos.Esto
hace que se convierta en un problema de
salud piblica importante.
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Como es evidente, a este tipo de pacien-
tes se les estd atendiendo en los hospi-
tales, centros de salud... pero el gran
problema es que en ocasiones hay des-
conocimiento sobre enfermedades raras
y a veces no se conoce la solucién exacta
que hay que dar, y esto puede suponer
un retraso en el diagnéstico. Dicho de
otra manera: el sistema les puede aten-
der, pero a veces no todo lo bien que
podria hacerlo, por no disponer de he-
rramientas de conocimiento suficientes
para contextualizar, tratar y diagnosticar
estas enfermedades de forma correcta.
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Deberian existir una red de centros de
referencia con expertos y cspec’mﬁsms
en estas enfermedades. Esta idea se estd
moviendo, pero cuenta con muchas difi-
cultades para poder llevarse a cabo. Mds
que un problema de dinero es un pro-
blema de reestructuracién y de que cada
hospital tiene su presupuesto.

Los avances mds importantes se han
alcanzado en el diagndstico genético.
Esto permite poder tener un diagndsti-
co mds certero; hacer un asesoramiento
genético a los familiares de enfermos
para saber cudl es el riesgo de recu-
rrencia de la enfermedad; confirmar
un diagndstico de sospecha; realizar
un diagnéstico prenatal, presintomadti-
co, preimplantacional... Estas pruebas
se pueden hacer, v de hecho se hacen;
pero no al nivel deseado. En Espafia no
tenemos el suficiente namero de servi-
cios hospitalarios de genética, y los que
son pioneros en esta materia, como es
el caso de La Fe de Valencia, no se han
articulado bien. Estamos luchando por
que se implante en breve la especialidad
médica de genética clinica para activi-
dad clinica y de laboratorio.

Thela
100¢

ia queda mucho por hacer..

Si, muchisimo. Estamos avanzando en
el diagndstico y tratamiento para cier-
tas enfermedades pero queda mucho
por hacer. El Ciberer es un claro in-
tento de mejorar los resultados a partir
de los recursos con los que se cuentan.
Mis de setecientos investigadores com-
partimos experiencias, resultados y pu-
blicaciones porque pensamos que asi, es
mis ficil encontrar respuestas. La coo-
peracién, con cierto grado de altruismo,
siempre es mis beneficiosa que el en-
frentamiento.
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