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“T'ens un munt de dubtes i molta por”

Les families amb fills amb immunodeficiencies primaries demanen avencos en el diagnostic precoc

Reportatge

AURI GARCIA MORERA
BARCELONA

n nen de set mesos, el

Rai, agafa una gastro-

enteritis. L’han d’in-

gressar a ’hospital i

acaba a 'UCI, pero es
recupera i torna a casa. L’ensurt
sembla oblidat pero la seva mare, la
Carlota, nota que alguna cosanova
bé. Tothom li diu que tots els nens
es posen malalts, pero ella no pot
evitar pensar: “Si, pero el meu més”.
Es troba molt malament, perma-
nentment. Amb dos anys, el Rai tor-
naaingressaral’hospital. Unavega-
da, iunaaltra, i una altra, i encara
una quarta. Tres bronquitis i una
pneumonia, amb evolucions com-
plicades, en dos mesos i mig. “Aixo
no és normal”, diuen els seus pares,
idecideixen esbrinar qué passa. Un
estudi immunitari revela que el seu
fill té un nivell d’immunoglobulines
més baix del normal. En altres pa-
raules: no té defenses.

Enceten una nova etapa, en que
comencen a tenir respostes, pero
també més preguntes. A launitat es-
pecialitzada de 'Hospital de 1a Vall
d’Hebron, el Rai se sotmet a diver-
ses proves que confirmen que té una
immunodeficiéncia, pero no poden
determinar de quin tipus. De les
200 varietats, les més greus poden
sermortals,ilaincertesainquietala
Carlota: “Tens un munt de dubtes i
moltapor”. Totiaixo, el Rai comen-
caun tractament que dénaresultat.
Un cop cada tres setmanes, a I’hos-
pital li administren gammaglobuli-
nes per via intravenosa, i tres cops
per setmana es pren antibiotics de
manera preventiva. En qiiestio de
setmanes, millora significativa-
ment. Avui el Rai, que jatétres anys,
“faun any que es troba bé, no es re-
fredaiquan es refredano seli com-
plica”, explica la Carlota.

Patiment també pel futur

Aquests pares viuen ara “un mo-
ment dol¢”, pero no obliden el pa-
timent dels moments més durs.
“Ho vam viure amb molta angoi-
xa, perque el tema respirato- |
riangoixa moltissim,iquan
veus els metges amoinats
ientrant constantment,
et preocupes”, recorda
la Carlota. Més enda-
vant, quan es va confir-
mar que el seufill tenia
una immunodeficién-
cia, també van patir per
la possibilitat que fos un
nen bombollainecessités
un trasplantament de moll
d’os. “Sembla que no ho és, pe-
ro encara no ho sabem, i de mo-
ment no va a I’escola”, afegeix la
mare. Ara els metges escomencena
plantejar que hi vagi, cosa que tam-
bé és motiude preocupacio: “Fauna
miquetade por, perqueé tots elsnens

Tractament
Elsnens

amb aquest
problema han
dinjectar-se
defenses
totalavida

]
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INCERTESA I PREOCUPACIO SUPERADES
01. Carlota Villar, mare d’un nen amb una immunodeficiéncia primaria, ha patit molt en els moments més durs,
pero es considera afortunada perque els quatre ingressos seguits van permetre detectar el problema a temps. pere viraiL
02. Les varietats més greus poden ser mortals, pero la resta tenen tractament per via intravenosa. acanie

que tenen defenses normals ja es
posen malalts, i et planteges com
reaccionara”.

El Rai haura d’estar en tracta-
ment totala vida, amb aquestes in-
jeccions cada tres setmanes que la
Carlota considera un mal menor.
“Els diabetics es punxen tres cops al
dia”, comenta despreocupada. Si
que pateix, pero, pel que li pugui
passar en el futur com a conseqiien-
cia de laimmunodeficiencia. “Sén
persones molt susceptibles de patir
infeccions pero també de patir al-
tres malalties. No responen bé als
virus externs i a altres patologies
com malalties autoimmunitaries,
neoplasies com ara limfomes o leu-
cemies, malalties inflamatories o
al-lergies”, resumeix. Molts motius
de preocupacié que s’afegeixen als
que ja tenen tots els pares.

Més diagnostic precoc
LaCarlotas’haimplicaten
I’Associacié Catalana de
Deéficits Immunitaris
Primaris (Acadip), for-
mada per families amb
fills que tenen aquestes
malalties, que ofereix
suport, fomentalarecer-
ca i promou accions de
conscienciaci6. A finals
d’abril I’associacio va orga-
nitzar diverses activitats en el
marc delasetmanamundial deles
immunodeficiencies primaries,
acompanyades d’una campanya pu-
blicitaria centrada en la importan-
cia del diagnostic precog. Pere So-
ler, membre de la unitat de patolo-

giainfecciosa i immunodeficienci-
es de pediatria de ’'Hospital de la
Vall d’Hebron, explica que aquestes
malalties “afecten una de cada
2.000 persones, que és el limitde la
malaltiarara, pero sabem que estan
infradiagnosticades, i si fem un es-
forc amb el diagnostic precog segur
que aquesta xifra augmentara”.
Soler revela que s’ha proposat al
departament de Salut que inclogui
el diagnostic de les immunodefici-
éncies primaries en la prova del ta-
16 que esfaatots elsnadons acabats
de néixer. “El cribatge de totes les
varietats costaria 5 o 6 euros per
nen,uns400.0000500.000 euros a
I’any, pero hi ha un grup d’algunes

varietats en que la técnica és lama-
teixa que la de les malalties que es
miren avui, i el cost anual no supe-
rariaels 1.000 0 1.500 euros en total.
Finsitotl’associacié de familiarses
planteja costejar-ho”.

La Carlota es considera afortu-
nada, perque els quatre ingressos
seguits del Rai van permetre detec-
tar el problema a temps. “Un altre
nen pot no tenir aquesta sort, tenir
una pneumonia que se li compliqui
i morir”, avisa, abans de reclamar
al departament de Salut que inclo-
gui el diagnostic enla prova del ta-
16. “En un cas cas greu pot salvar
unavida,ienlaresta, evitar seqiie-
les irreversibles”. mm

Nova unitat per fer diagnostics a infants

L’Hospital Sant Joan de Déu i
I’Hospital Clinic de Barcelona van
signar el 24 d’abril un conveni per
crear una unitat funcional d’immu-
nologia, integrada per professio-
nals dels dos hospitals, que té com
aobjectiumillorar el diagnosticiel
tractament dels infants amb im-
munodeficiéncies primaries. A
I’Hospital Sant Joan de Déu es fa-
ran les primeres analisis, i si el cas
requereix proves funcionals i gené-
tiques complementaries, s’envia-
ran al laboratori de I’'Hospital Cli-
nic de Barcelona. En els casos més
greus, que requereixen un trans-
plantament de moll d’os,’Hospital
Sant Joan de Déu manté un acord
de col-laboracié amb I’'Hospital de

Sant Pau perque la intervencio es
faci en aquest centre.

L’Hospital de la Vall d’Hebron
esta considerat un centre d’ex-
cel-léncia en immunodeficiéncies
primaries per la Societat Europea
d’Immunodeficiéncies. La unitat
de patologia infecciosa i immuno-
deficiéncies de pediatria de ’'Hos-
pital de la Vall d’Hebron, de la qual
forma part Pere Soler, ha diagnos-
ticat 700 pacients amb alguna
d’aquestes malalties, cosa que con-
verteix ’Hospital de la Vall d’He-
bron en el lider de ’Estat en aquest
ambit, segons el registre europeu
d’immunodeficiéncies primaries
elaborat per la mateixa Societat Eu-
ropea d’Immunodeficiéncies.



