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«Nadie aclaraba el pOl'qllé de su enfermedad»

Las inmunodeficiencias afectan a 1 de cada 2.000 personas, pero s6lo se diagnostica el 10%

Ana Domingo Rakosnik

BARCELONA- Cristina tiene 18
afos. Cuando tenia6,losmédicos
lediagnosticaron unainmunode-
ficiencia comun variable, uno de
los 200 tipos de inmunodeficien-
cias primarias (IDP) que se cono-
cen. Debe medicarse de por vida,
pero, afortunadamente, puede
suministrarse ella misma la me-
dicacién yhacerlo en casa. Cristi-
naesunadelasmiles de personas
que sufren una IDP. Muchas de
ellas ni si quieran lo saben. Afec-
tanaunade cada 2.000 personas,
pero se estima que sélo el 10 por
ciento se diagnostica.

Cristina no lo recuerda, pero el
periplo que pasaron sus padres
hasta saber lo que su hija menor
tenfa fue duroy cansado. «<Alcum-
plirunano einiciar su etapaesco-
larenlaguarderfa, Cristinaempe-
z6 a sufrir mdltiples infecciones
respiratorias con persistente fie-
bre altay muchas mucosidades, y
tuvo que ingresar continuamente
enelhospital», recuerdasu padre,
Gaspar Puig, que, demds, es el
presidente dela Asociacién Cata-
lana de Déficits Inmunitarios
Primarios (Acadip).

Undefecto genético

«Las IDP son enfermedades cau-
sadas por una alteracién cuanti-
tativa y/o funcional de los distin-
tos mecanismos implicados enla
respuestainmunolégica», explica
elmédico dela Unidad de Patolo-
gia Infecciosa e Inmunodeficien-
cia de Pediatria del Hospital Vall
d’Hebron de Barcelona y asesor
cientifico de Acadip, Pere Soler-
Palacin. Esdecir, un defecto gené-
tico hace que el sistema inmuno-
légico no responda cémo y
cudndo debe para protegerse ono
autoagredirse. Por ello, a estas
patologiasselesasociaunamayor
predisposicién a padecer infec-
ciones, alergias o cancer.

Los nifios son los que més las
desarrollan, aunque la poblacién
adulta ya supone el 40 por ciento
delos pacientes. Se ha descubier-
to, ademds, que patologias como
la artritis crénica juvenil o la en-
fermedad de Crohn son, en su
origen, inmunodeficiencias pri-
marias.

Cuando Cristina tenia ya cinco
anos, le detectaron bronquiecta-
sias en los pulmones. «Fue cuan-
do peorlo pasamos porque nadie
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LA IMAGEN
Gaspar Puig es presidente

de la Asociacion Catalana de
Déficits Inmunitarios Primarios
(Acadip). Enlaimagen, juntoa
su hija Cristina, afectada por una
inmunodeficiencia, ante el hospital
del Vall d'Hebron.

”

nos conseguiaaclarar con certeza
lacausayel porqué de sus proble-
mas», apunta Puig. Un afio mds
tarde, Cristina fue derivada al
Hospital Vall d’'Hebron para que
unneumologo le hiciera el segui-
miento. El trabajo en equipo hizo
que la unidad de Inmunologia
llegara a la conclusién de que el
problema en sus pulmones se
debia a una inmunodeficiencia

Impulsando la
investigaciony

el cribado

A.D.R.

comtin variable e identificara el
defecto genético.

Hoy, el estado de Cristina es
estable y, tal y como ella misma
explica, puede hacer «una vida
completamente normal». Ayud6
que desde el hospital le permitie-
sen tratarse en casa una vez a la
semana. Antes, tenfa que ir cada
15 dias al centro.

Sin embargo, no todos los afec-
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TOMAR CONCIENCIA
La asociacion Acadip
organiza esta semana
actos para sensibilizar
alapoblacion

cuanto a los tratamientos, «la terapia génica
estd permitiendo unos resultados promete-
dores». La Acadip sefiala que es necesario un
esfuerzo de las administraciones que las IDP se

diagnostiquen lo antes posible. Apuntala
asociacion que en el caso del sindrome de los
niflos burbuja, el 44 por ciento de los bebés
muere antes de cumplir un afo, pero que,

BARCELONA- «Cada mes se diagnostica un
nuevo gen implicado en una inmuno-
deficiencia», apunta Pere Soler-Palacin. La
técnica de exoma, un tipo de secuenciacién
genética, «permitird acelerar el diagndstico»,
aunque quedan atin unos anos para que esté
implantada en la practica clinica, explica. En

tratados antes de los tres meses, su superviven-
cia es del 96 por ciento. Este puede detectarse
con la prueba del talén, con un coste de 5
euros. Teniendo en cuenta que en Cataluna
nacen 80.000 bebé al afio, la Acadip calcula que
el sobrecoste supondria 400.000 euros anuales,
frente a los 500.000 que suponen las complica-
ciones sino se les diagnostica.
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200

inmunodeficiencias

primarias se conocen. Cada
W messedescubrenmas

genes implicados.

Acadip

Esta asociacion,
creada el afio 2008,
se dedicaaayudar a
enfermos diagnosti-
cados conuna
inmunodeficiencia
primaria (IDP), asf
como a sus familiares
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También vuelca "
sus energias en
sensibilizarala
poblacién, y en
mejorar lainforma- x
ciény laformacién en
torno alas IDP para

que lacomunidad

meédica perfeccione
sudiagndsticoy su
tratamiento

tados tienen la «suerte» de Cristi-
na.Delas200IPD quese conocen,
s6lo sesabela causaexactade 100.
No todasrequieren un tratamien-
to especifico, pero de necesitarlo,
su complejidad varia segtin su ti-
pologia. Como apunta Puig, «el
hecho de que tu hijo tenga una
enfermedad preocupa, pero tam-
bién desconocer los futuros efec-
tos secundarios de la medica-
cién». Ademds, en algunos casos
la medicacion es «paliativa», se-
fiala Soler-Palacin, es decir que
«pretende mejorar el prondstico
yla calidad de vida».

«Es necesario que tanto la po-
blacién en general como especial-
mentelossanitariosdispongande
mdsinformacién parapermitirun
diagnéstico precoz», aseguran
desde Acadip.Y anaden: «El diag-
noéstico precozimplicaunamayor
supervivencia y a una disminu-
ciéndelassecuelasalargo plazo».
Portodoello, yconmemorandola
semana mundial delaIDP laaso-
ciacién ha programado actos
cientificosyludicofestivosapartir
de mafana y hasta el domingo.
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