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28 de febrer - Dia Mundial de les Malalties Minoritaries

Sant Pau promou la sensibilitzacié de tots els seus
professionals envers les malalties minoritaries per
optimitzar el diagnostic i tractament multidisciplinari

e L'Hospital de Sant Pau organitza dema, 28 de febrer, la jornada “Les malalties rares
son cosa de tots”, destinada a sensibilitzar els professionals assistencials sobre les
malalties minoritaries, amb |'objectiu de potenciar la visibilitat d’aquestes patologies

e Sant Pau és referent estatal, nacional i internacional en nou grups de malalties
minoritaries i participa en les European Reference Networks (ERN) com a centre
altament qualificat en el diagnostic, el tractament i la recerca en aquest ambit

e ['Hospital també esta acreditat en la xarxa de Centres, Serveis i Unitats de Referéncia
del Sistema Nacional de Salut (CSUR) del Ministeri de Sanitat en diferents grups de
malalties minoritaries, i és membre destacat de les Xarxes d’unitats d’expertesa
clinica (XUEC) en Malalties Minoritaries del Servei Catala de la Salut

e L’Institut de Recerca de Sant Pau té diverses linies d’investigacid en malalties com
I'anemia de Fanconi, el CADASIL o malalties de la hipofisi com la sindrome de
Cushing, I'acromegalia o I'hipopituitarisme.

Videos de recurs: https://flic.kr/s/aHBqjAtDQz

Barcelona, 27 de febrer de 2023. — Sant Pau ha estat pioner en |'abordatge
multidisciplinari de les malalties minoritaries impulsant la creacié de diferents
Comissions i Unitats, com per exemple la primera Unitat multidisciplinaria a I'Estat
espanyol per al tractament de |'Esclerosi Lateral Amiotrofica (ELA). Totes aquestes
Comissions i Unitats inclouen professionals de diferents Serveis i perfils. Entre ells
destaca la infermera gestora de casos de Sant Pau, una figura que gracies a la seva gran
autonomia dins I'estructura de I'Hospital i a la seva accessibilitat és un referent per als
pacients amb malalties minoritaries i les seves families.

La jornada de dema és un exemple més de I’enfocament multidisciplinari pel qual aposta
Sant Pau. Al llarg de “Les malalties rares sén cosa de tots”, es compartiran casos clinics
per sensibilitzar els professionals de I'Hospital, formar-los i fer que comparteixin
coneixements entre ells, per millorar el diagnostic i I'abordatge. Aquesta jornada es
complementara amb diferents taules informatives al vestibul de I'Hospital,
concretament sobre la malaltia CADASIL, sobre la malaltia Complexe Esclerosi Tuberosa




(amb una mare d'un pacient amb aquesta patologia), i la malaltia Duchenne (amb el pare
d'un nen diagnosticat d'aquesta patologia i un psicoleg).

La Dra. Susanna Boronat, directora del Servei de Pediatria de Sant Pau, afirma que
“aquest enfocament és fonamental en un centre terciari com el nostre que fa activitat
assistencial, docent i de recerca”, i afegeix que “la jornada serveix per a conscienciar
especialment sobre tres temes: primer, que el cost de no diagnosticar una malaltia
minoritaria cada cop és més alt; segon, que tots els especialistes poden trobar-se amb
un d’aquests pacients i contribuir a un millor diagnostic i abordatge; i, tercer, que les
malalties minoritaries poden afectar pacients de totes les edats, no només a infants”.

En la mateixa linia s’expressa el Dr. Diego Castillo, responsable de les malalties
pulmonars intersticials difoses del Servei de Pneumologia i Al-lergia de Sant Pau. “Cal
aprofitar dates com el Dia Mundial de les Malalties Minoritaries per conscienciar sobre
la necessitat de compartir el coneixement en diagnostic i tractament entre totes les
Unitats i Serveis de I'Hospital”.

Tots dos experts coincideixen a I’hora de fer @mfasi en la importancia de potenciar les
relacions amb les associacions de pacients i familiars. Segons la Dra. Boronat, “és
essencial anar de la seva ma, perqué moltes vegades son elles qui ens ajuden a saber
com és viure realment amb una malaltia minoritaria”. Per la seva banda, el Dr. Castillo
destaca que “un tret diferencial que sempre ha tingut Sant Pau és I’humanisme, és a dir,
oferir una assisténcia que acompanya els malalts i les seves families en aquest viatge”.

En aquest sentit, destaca la infermera gestora de casos, la funcid principal de la qual és
unificar les cures dels pacients de manera individualitzada. “Es tracta de facilitar al
pacient I'accés als serveis sanitaris i sociosanitaris segons quines siguin les seves
necessitats en cada moment i segons I’evolucio de la malaltia per garantir que rep
I'atencio més adequada”. D’aquesta manera, tenen un accés directe mitjangant telefon,
visites virtuals i presencials a consultes externes i hospitalitzacio i correu electronic”,
explica I’Anna Alonso, infermera gestora de casos de Sant Pau. També subratlla la seva
accessibilitat i autonomia en el seguiment del pacient i la presa de decisions “treballant
de manera multidisciplinaria en coordinacio amb els diferents Serveis”.

Sant Pau, un hospital referent en malalties minoritaries

L’Hospital de Sant Pau participa en les European Reference Networks (ERN) com a centre
altament qualificat en el diagnostic, el tractament i la recerca en les malalties
minoritaries. Les ERN sdn xarxes de referéncia europees que ajuden els professionals i
els centres especialitzats en diferents paisos a compartir coneixement. En aquest sentit,
han d'aplicar els criteris de la Unié Europea (UE) per fer front a les malalties minoritaries
qgue requereixen atencid especialitzada; servir com a centres de recerca i de
coneixement que tracten pacients d’altres paisos de la UE i assegurar la disponibilitat
d’instal-lacions de tractament quan sigui necessari. Actualment, Sant Pau participa en:

e ERN, European Commission
e Rare adult cancers
e Rare neuromuscular diseases



Sant Pau també esta acreditat en la xarxa de Centres, Serveis i Unitats de Referéncia del
Sistema Nacional de Salut (CSUR) del Ministeri de Sanitat en diferents grups de malalties
minoritaries, i és membre destacat de les Xarxes d’unitats d’expertesa clinica (XUEC) en
Malalties Minoritaries del Servei Catala de la Salut.

De fet, recentment, la Unitat Transversal d’Epilepsia Sant Pau — Mar -que va iniciar la
seva activitat a finals de I'lany 2020- va ser designada unitat d’expertesa clinica en
malalties minoritaries amb epilepsia pel Departament de Salut, “esdevenint una de les
quatre que avui estan reconegudes com a centres de referencia en aquesta patologia”,
explica la Dra. Boronat. Aquesta Unitat també és Centre de Referencia Nacional de Salut
(CSUR) i forma part de la Xarxa Europea de Referencia (ERN) en epilepsia, sent un
referent per a pacients pediatrics i adults en malalties genetiques amb epilépsia,
epilepsies estructurals i altres tipus d’epilepsia.

A més, Sant Pau és centre de referéncia en:

e Malalties de la sang - Trasplantament de progenitors hematopoetics al-logenics, en
nens. CSUR

e Malalties neuromusculars rares, en adults. CSUR, XUEC, ERN.

e Sarcomes i altres tumors muscoesquelétics, en adults. CSUR, ERN.

e Extrofia vesical, epispadias i extrofia de claveguera, en nens i adults. CSUR.

e Malalties glomerulars complexes, en nens i adults. CSUR, XUEC, ERN.

e Eritropatologia hereditaria, en nens i adults. CSUR, ERN.

e Patologia complexa hipotalem-hipofisaria, en nens i adults. CSUR, XUEC, ERN.

e Malalties Autoimmunes sistemiques. XUEC.

e Epilepsia/MM, en nens i adults. CSUR, XUEC.

| també forma part de la Plataforma Malalties Minoritaries, una entitat pertanyent a
I'Institut Catala de la Salut (ICS) nascuda I'any 2009 quan I’Area de Malalties Minoritaries
creada uns anys abans (el 2000) per la Fundacidé Doctor Robert — UAB va dotar-se
d’identitat propia amb |'objectiu de donar més visibilitat a les malalties minoritaries,
crear sinergies que facilitin el seu reconeixement a I'ambit sociosanitari i generar un
espai de treball conjunt entre tots els agents implicats.

Queé és una malaltia minoritaria?

Les malalties minoritaries tenen diverses caracteristiques en comu: sén greus, poc
frequents, altament discapacitats i afecten un nombre reduit de persones: a menys de
5 de cada 10.000 persones. Al voltant del 80% sén d’origen genétic, causades per
trastorns hereditaris o per mutacions. Poden ser visibles des del naixement o la
infantesa, perd n’hi ha que no apareixen fins a I'’edat adulta.

Actualment, n’hi ha més de 7.000 identificades que afecten directament la vida diaria
del 5% de la poblacié mundial, una xifra equivalent a més de 300 milions de persones
arreu del mén, 30 milions d’europeus i, aproximadament, uns 400.000 catalans.



Conviure amb una malaltia minoritaria esdevé una experiéncia d'aprenentatge de cada
dia per als pacients i les seves families. |, tot i que tenen diferents noms i diferents
simptomes, les malalties minoritaries afecten la vida diaria dels pacients i les families de
manera similar. Generalment, impliquen diversos organs i afecten les capacitats
fisiques, les habilitats mentals, i les qualitats sensorials i de comportament dels malalts.

Recerca d’excel-léncia

Sant Pau participa de manera molt activa en la recerca diferents malalties minoritaries.
El Grup de Sindromes de reparacié del DNA i predisposicio al cancer i director de
I'Institut de Recerca de I'Hospital de la Santa Creu i Sant Pau — IIB Sant Pau i la Unitat
Mixta de Recerca en Medicina Genomica Sant Pau- UAB, dirigits pel Dr. Jordi Surrallés,
estudien 'anémia de Fanconi. Es una malaltia caracteritzada per presentar inestabilitat
genomica i una deficiencia en la reparacié de I'ADN, que resulten en fragilitat
cromosomica. Com explica el Dr. Surrallés, també director de I'Institut de Recerca de
['Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, I'estudi de les malalties minoritaries ajuda a trobar
solucions pels pacients que les pateixen i també “és un model de recerca molt util per
ajudar a buscar noves eines diagnostiques i terapeutiques per a altres malalties”.

En aquest sentit, com a exemple, a finals de I’any aquest grup de recerca de Sant Pau va
participar en un estudi internacional publicat a la revista Nature, que identificava el
mecanisme pel qual els pacients amb anémia de Fanconi desenvolupen tumors de cap i
coll. Elsinvestigadors van poder comprovar que és el mateix mecanisme que explica per
qgue fumar i beure augmenten el risc d’aquest tipus de cancer en la poblacié general.

En concret, I'estudi va trobar que la deficiencia en el procés natural de les cél-lules per
reparar el dany que produeixen unes substancies quimiques que fan malbé I'ADN,
anomenades aldehids, és la responsable del risc de presentar carcinoma de cel-lules
escamoses de cap i coll.

Les persones amb |'anemia de Fanconi no tenen funcional un d'aquests sistemes de
reparacid, cosa que fa que les seves cel-lules siguin incapagos d'eliminar les lesions
creades per diferents factors ambientals. “Aquests resultats ens ajuden a entendre els
mecanismes implicats en I'origen d’aquest tipus de tumors i ens permeten buscar noves
estrategies dirigides a intentar contrarestar aquest risc no només en els pacients amb
anemia de Fanconi, siné també en la poblacié general on la combinacid de tabac i alcohol
també eleva molt el risc de patir aquests tumors”, en paraules del Dr. Surrallés.

CADASIL

Sant Pau també és referent en la recerca del CADASIL. Es una malaltia genética associada
a una mutacié en el gen NOTCH3, que causa una arteriopatia sistemica. Aixo vol dir que
les arteries de tot el cos estan danyades, tot i que els simptomes que presenten els
pacients son deguts a |'afectacié dels vasos del sistema nervids central, segons explica
la Dra. Elena Muifio, del Grup de Farmacogenomica i genéetica neurovascular de |'Institut
de Recerca de I'Hospital de la Santa Creu i Sant Pau — IIB Sant Pau, que dirigeix el Dr.
Israel Fernandez Cadenas.



Aquesta malaltia rara té una prevalenca estimada de 4,1 casos per cada 100.000
habitants. Els darrers estudis revelen que fins a 3,2-3,4 de cada 1.000 individus
presenten les variants geniques tipiques de CADASIL, de manera que es pensa que
podria estar infradiagnosticada. Els seus principals simptomes son la migranya, les
alteracions psiquiatriques, els petits infarts subcorticals recurrents i la demencia a una
edat precog, amb una edat mitjana d’inici de 55 anys.

Un dels principals reptes davant d’aquesta malaltia és que “no podem predir com
evolucionara un pacient a causa de la seva alta variabilitat”, comenta la Dra. Muiio que
detalla que a Sant Pau s’esta estudiant |'etiopatogenesi de la malaltia, és a dir, el per
que es produeix la malaltia amb I'objectiu de trobar molécules rellevants per poder
predir I’evolucio dels pacients i per intentar trobar noves dianes terapeutiques.

Gracies a I'estreta col-laboracié de I’Associaciéo CADASIL Espanya i als pacients voluntaris
en els nostres estudis, s’han pogut fer troballes importants, com ara que el gen E2F4
esta sobreexpressat en pacients amb CADASIL, el que s’associa a una pitjor funcio
executiva. “La nostra ambicio en aquesta linia de recerca és millorar la qualitat de vida
dels pacients amb CADASIL. També tenim una consulta monogrdfica des del 2019 a
I’Hospital de Sant Pau, que des del 2022 compta amb el suport de professionals altament
qualificats per a la realitzacio d’analisi i consells genétics, neuroimatge, acompanyament
psiquiatric i neuropsicologic entre d’altres”, conclou la Dra. Muifo.

Malalties de la Hipofisi

La Dra. Susan Webb, catedratica emeérita de Medicina a la UAB, ha rebut recentment el
reconeixement de la Comissié Gestora de la Plataforma de Malalties Minoritaries a la
seva trajectoria i compromis professional a favor d’aquest tipus de patologies. El
reconeixement destaca la seva contribucio a difondre, conscienciar i afavorir la recerca
en I'ambit de les Malalties Minoritaries. La Dra. Webb ocupa una placa vinculada de
Catedratica de Medicina a la UAB i és sotsdirectora cientifica de CIBERER, presidenta de
la Comissi6 Assessora de Malalties Minoritaries del CatSalut (CAMM) i va ser
responsable d’un Working Package de I'EndoERN (Xarxa Europea de Malalties
Minoritaries Endocrines), concretament de “Quality of Care and Patient View”.

Aquest grup de recerca investiga en diferents malalties hipofisiaries com ara la sindrome
de Cushing, I'acromegalia o I'hipopituitarisme, inclos el deéficit de vasopressina i
oxitocina. Segons la Dra. Webb, un dels principals problemes en aquestes malalties és
que, malgrat aconseguir normalitzar les disfuncions hipofisiaries amb cirurgia o
tractament medic, les seqlieles derivades de I'exposicidé a nivells inadequats de
determinades hormones pot deixar seqlieles fisiques i psicologiques. “Molts cops curem
el pacient de la seva malaltia, pero veiem que aquests malalts segueixen tenint
problemes com disfuncié muscular, osteoporosis, ansietat o depressio. També poden
percebre una reduccio de la memoria i de la capacitat executiva”, detalla la Dra. Webb.

Un dels principals reptes, doncs, en aquestes patologies és el diagnostic precog, ja que
de vegades pot arribar a trigar anys. “Quan un pacient arriba a I’endocri és relativament
facil diagnosticar-lo, pero necessitem que des de I'atencio primaria i altres especialitats
hi hagi la sospita i la derivacio pertinent, per tant, es tracta d’un repte multidisciplinari”.
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