
  

       

       LISOSOMALES   

  Asociación de las Mucopolisacaridosis             
          y  Síndromes  Relacionados 
                   

“MPS ESPAÑA”

 Iª   JORNADA CIENTÍFICA DEDICADA 
A LA ENFERMEDAD DE GAUCHER

Barcelona 14 de Enero de 2017

ACTO ORGANIzADO POR LA ASOCIACIóN MPS ESPAÑA 

          34      MPS - Núm.26/2017           

            
           ENFERMEDAD LISOSOMAL 
      
                                                                                                                       Gaucher

El pasado sábado, 14 de enero, desde MPS España 
celebramos la Iº Jornada científica dedicada a la enfermedad 
de Gaucher en el Hospital Valle de Hebrón. En palabras 
de la presidenta de la Asociación, Ana Mendoza, “este 
nuevo proyecto que empezamos desde MPS España sobre 
Gaucher  representa el compromiso que tenemos con los 
afectados por enfermedad lisosomal”.

La Jornada, que tuvo un éxito de asistencia, se focalizó 
en proporcionar información sobre la enfermedad a las 
familias afectadas, y también, en abrir una nueva línea de 
actuación para ayudar a la enfermedad de Gaucher desde 
la Asociación MPS.

El evento contó con la participación de reconocidos 
ponentes conocedores y expertos en la 
materia.  La inauguración del acto, fue a 
cargo de Eduardo Tizzano, jefe del Servicio 
de Genética Clínica y Molecular de la 
Unidad de Enfermedades Minoritarias 
del Hospital Valle de Hebrón; el Delegado 
de Feder Cataluña y director de la 
Asociación MPS España, Jordi Cruz; la 
Presidenta de MPS España Ana Mendoza 
y el Dr. Jordi Pérez, Responsable de 
Errores Congénitos del Metabolismo en 
Adultos de la Unidad de Enfermedades 
Minoritarias del Hospital Valle de Hebrón. 
El Dr. Tizzano quiso remarcar en su 
ponencia que “En la actualidad, y gracias 
a los avances en investigación, existe el consenso que el 
diagnostico molecular, la coordinación del seguimiento 
multidisciplinar y la personalización de las terapias 
especificas de avanzada constituyen los pilares en los que se 
basan las distintas aproximaciones al cuidado del paciente 
con una metabolopatia como la enfermedad de Gaucher, 
pero que abarca a la gran mayoría de enfermedades raras 
de origen genético”.

Por otro lado, tuvimos ocasión de hablar de la enfermedad 
de Gaucher con la Dra. Clara Carnicer, quién explicó las 
bases fisiopatológicas de las enfermedades de depósito 

lisosomal, y las pruebas bioquímicas que ese realizan en el 
Laboratorio de Bioquímica y Biología Molecular del Hospital 
Valle de Hebrón para el diagnóstico y seguimiento de esta 
enfermedad.; y con la doctora Mireia del Todo, responsable 
de Errores Congénitos del Metabolismo en Pediatría del 
Hospital Valle de Hebrón, quién destacó los efectos de la 
enfermedad de Gaucher en el niño.

Una ponencia destacada, fue de la mano de la Dra. 
Montserrat Morales, responsable de Errores Congénitos 
del Metabolismo en Adultos del Hospital 12 de Octubre de 
Madrid, quién se desplazó hasta Barcelona para la ocasión 
y señaló que “ La afectación esquelética en la enfermedad 
de Gaucher tipo 1 es frecuente, de hecho es la causante de 
mayor morbilidad. En ocasiones pasa desapercibida hasta 

que presenta síntomas y en ese momento 
los daños provocados pueden resultar 
irreversibles. No siempre la afectación 
visceral y ósea van de la mano,    hay 
pacientes con escasa manifestación 
visceral que presenten importantes 
alteraciones óseas.  El diagnóstico y 
tratamiento temprano de la afectación 
ósea en pacientes con enfermedad de 
Gaucher resulta esencial”
Durante el evento, pudimos escuchar  
también al reconocido Dr. Jordi Pérez, 
quién introdujo los controles clínicos que 
son necesarios manejar para un correcto 
control de la enfermedad, y las terapias 

alternativas y nuevas que existen para Gaucher.

Como apunta el director de nuestra asociación, Jordi 
Cruz, “para nosotros, el movimiento en Gaucher ha sido 
un referente y una asignatura pendiente para ayudar a 
todos los pacientes y sus familiares. Desde ahora se nos 
brinda esta importante oportunidad, en que integramos la 
enfermedad de Gaucher en el movimiento de la Asociación, 
siendo la única asociación de pacientes que engloba las 
enfermedades lisosomales en su conjunto en España”. 
Gracias a todos los asistentes y expertos que habéis hecho 
posible empezar este proyecto.
          

                                          AVANZAMOS JUNTOS HACIA UN FUTURO MEJOR

                                                     

                                     “Su 
diversidad de síntomas  jun-
to con el desconocimiento 
que rodea a esta patología 

tiene como consecuencia 
que la mayoría de los afec-

tados tardan una media de 
entre 10 y 20 años en ser 

diagnosticados”
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Inscripción gratuita
http://bit.ly/2n8YOv7

20 de marzo de 2017

Sala Francesc Cambó
RecintE Modernista Sant Pau

C/ Sant Antoni Maria Claret 167, Barcelona

jornada de  
Enfermedades  
Renales  
hereditarias

                               Gaucher
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Con motivo del Día Mundial del 
Riñón, os invitamos a la jornada 
dedicada a  `ENFERMEDADES 
RENALES HEREDITARIAS´, donde 
colaboraremos dada su 
importancia y relación con la 
Enfermedad de Fabry.

La jornada tendrá lugar el 
próximo lunes 20 de marzo en la 
Sala Francesc Cambó del Recinto 
Modernista del Hospital de la 
Santa Creu i Sant Pau, de 10:30 
a 18:00 horas, entre las que 
tendrá una especial presencia la 
enfermedad de fabry.  

En la primera parte de esta 
jornada, se abordarán los 
temas comunes a las diferentes 
patologías renales hereditarias, 
los medicamentos huérfanos y 
el acceso a estos, el diagnóstico, 
la investigación básica y clínica 
y el papel de la gestora de 
casos. La segunda parte de 
la jornada, de 15:30 a 18:00, 
se dividirá en cuatro mesas 
multidisciplinares paralelas de 
las diferentes enfermedades 
renales hereditarias.

Esta jornada tiene por objetivo 
crear un espacio común entre 
los diferentes profesionales de 
la salud y los pacientes de las 
diferentes patologías renales 
hereditarias donde analizar 
las necesidades, proyectos de 
investigación y abordaje en estas 
enfermedades conjuntamente 
con los afectados y sus familias, 
esperando que, fruto de esta 
jornada con interacción entre 
profesionales y pacientes, 
poder continuar mejorando la 
atención y la calidad de vida de 
las personas que viven con este 
conjunto de patologías.
FUENTE: Plataforma Malalties 
Minoritàries  

JORNADa DE ENFERMEDADES 
RENALES HEREDITARIAS 

 

Del 19 al 21 de Mayo tuvo lugar el Vº 
Encuentro del grupo Internacional de 
trabajo de fabry en Atenas. La jornada 
empezó con una presentación de la 
Asociación MPS Grecia fundada en 
1989. Este encuentro fue organizado por 
ellos. Acto seguido el Dr. Mehta hizo una 
ponencia dedicada a la cardiomiopatía 
con sus síntomas generales que sufren 
los pacientes Fabry. En su unidad cuentan 
con 350 pacientes Royal Free Hospital de 
Londres. El nº de diagnósticos de Fabry y 
Gaucher ha subido en los últimos 5 años.
Acto seguido la Dra. Ramaswami, 
pediatra de la Unidad de Enfermedades 
Lisosomales del mismo hospital nos 
presentó la patología y disfunción renal 
en los niños con Fabry.
El Dr. Burlina, neurólogo del Hospital 
Bassano de Grappa, Italia nos presentó el 
tratamiento de la depresión y la dificultad 
que tienen los jóvenes afectados por 
Fabry y su entorno social ya que presentan 
muchos de ellos, según su estudio, déficit 
de atención, problemas de memoria y 
deficiencia neurocognitiva.
La Dra. Schmidt, nefróloga del hospital 
de Viena nos presentó la evolución del 
embarazo y la afectación del riñón crónica 
que padecen las mujeres fabry a lo largo 
de su embarazo y como afecto al feto.
El Dr. Ortiz, nefrólogo   de la F.Jiménez 
Díaz de Madrid nos expuso la afectación 
crónica renal que padecen los pacientes 
Fabry dando los principales señales la 
elevación de proteinuria y fallo renal.
Acto seguido se expusieron los últimos 
avances en ensayos clínicos de las 
siguientes compañías farmacéuticas:  

AMICUS THERAPEUTICS
La terapia Galafold será un hito 
importante en nuestra estrategia global 
a seguir migalastat aprobaciones para 
los pacientes de Fabry con susceptibles 
de mutaciones tan rápido como sea 
posible, en tantas geografías como sea 
posible,” dijo Crowley, Presidente y 
CEO de Amicus Therapeutics, Inc. “Con 
aproximadamente 700 Fabry pacientes 
tratados actualmente en Japón, creemos 
que un número considerable de pacientes  
japoneses podrían   beneficiarse de 
migalastat”. Japón representa el segundo 
mercado más grande de Fabry en el 
mundo. Amicus estima que del 35 al 
50 por ciento de los pacientes de Fabry 
en Japón pueden tener mutaciones 
genéticas susceptibles. La Comisión 
Europea ha concedido plena aprobación 
de migalastat, bajo el nombre comercial 
de Galafold, como una terapia de primera 

línea para el tratamiento a largo plazo de 
adultos y adolescentes mayores de 16 
años de edad con diagnóstico confirmado 
de la enfermedad de Fabry (deficiencia 
de alfa-galactosidasa) y que tienen una 
mutación favorable.
AVROBIO
La Fase 1 la genoterapia de AVROBIO 
para tratar la enfermedad de Fabry busca 
beneficios duraderos y significativos para 
los pacientes de Fabry. Células madre 
del paciente son extraídas y modificadas 
genéticamente mediante la adición de 
una copia nueva y funcional del gen 
defectuoso. Las células modificadas 
se infunden en el paciente mediante 
un procedimiento de una sola vez. Se 
espera una elevación duradera de la 
enzima endógena, con el potencial de 
mejorar los resultados del paciente 
significativamente y eliminar infusiones 
intravenosas cada dos semanas, y tratar 
de disminuir el coste de la terapia de 
reemplazo enzimático.  
PROTALIX
PRX-102 es una versión modificada de 
la enzima alfa-galactosidasa-A humana. 
“Estamos encantados de anunciar 
resultados positivos adicionales de la 
fase I / II Fabry ensayo clínico,” dijo 
Moshe Manor, de Protalix Presidente 
y Director Ejecutivo. “Los resultados 
de eficacia observados hasta la fecha 
siguen siendo muy importantes con 
mejoras o estabilización en la eficacia 
demostrada a través de todos los 
parámetros de la enfermedad que nos 
da confianza en nuestra fase III . Los 
datos de seguridad frente a eventos 
adversos es la disminución de leve a 
moderado y transitorio de anticuerpos o 
ser eliminados para los pocos pacientes 
que probaron positivo. Creemos que 
el perfil de producto para la PRX-102 
tiene el potencial de ser altamente 
distinguido de terapias de reemplazo de 
enzimas disponibles actualmente para la 
enfermedad de Fabry y podría impactar 
significativamente la vida de los pacientes 
que sufren de esta rara enfermedad 
genética”.

FABRY INTERNATIONAL NETWORK
Vº FABRY EXPERT MEETING, ATENAS 

 

De izq.a derecha: Mary Pavlou, MPS Atenas, 
Mercè López: MPS España, Lut De Baere, 
Asoc.Metabólicas Bélgica



            

Apellidos  ............................................................................ Nombre ...................................................................D.N.I...........................................
Dirección  ................................................................................................................................. Población ................................................................
Provincia ............................................................Telfs. .................................................................................................................................................
E.mail  .....................................................................................    Web ........................................................................................................................
  6  € Cuota mensual                                                                                                  ........ €   Aportación voluntaria 
            
Autorizo a la entidad bancaria por el pago de los recibos que presente la Asociación MPS España, 
con CIF: 63.282.917, en concepto de donativo a mi número de cuenta: 

También puede hacer su donación en los siguientes números de cuenta:  
  ES--/----/----/----/----/----

La Caixa: ES74-2100-2390-6502-0001-2780                            
                                                                          
BBVA: ES55-0182-1873-4902-0153-5393                                                                               

Firma y fecha:

                                                                                          

De conformidad con lo establecido en la Ley Orgánica 15/1999, de 13 de diciembre, de Protección de Datos de Carácter Personal (en lo sucesivo LOPD), le informamos de que todos los datos de carácter personal 
que nos facilite pasarán a formar parte de ficheros cuyo responsable es la Asociación Española de las Mucopolisacaridosis y Síndromes Relacionados, (MPS España), c/ Anselmo Clavé 1, La Pobla de Claramunt, 
08787, Barcelona, España, y se encuentran declarados en la Agencia Española de Protección de Datos (AEPD). Los datos facilitados no serán objeto de cesión alguna a terceros ajenos y se tratarán con la máxima 
confidencialidad y seguridad para la finalidad, declarada ante la AEPD, de poder gestionar su participación en la Asociación MPS España. Asimismo se le informa de que la Asociación MPS España tiene implantadas 
las medidas de seguridad de tipo técnico y organizativas necesarias para garantizar la seguridad de los datos de carácter personal y evitar la alteración, la pérdida y el tratamiento y/o acceso no autorizado, teniendo en 
cuenta el estado de la tecnología, la naturaleza de los datos almacenados y los riesgos a que están expuestos, provenientes de la acción humana o del medio físico y natural. Todo ello de conformidad con lo dispuesto 
en la LOPD y normativa de desarrollo. Autoriza expresamente el envío por cualquier medio, incluido el correo electrónico, SMS, MMS, medios electrónicos equivalentes, fax o llamadas telefónicas, información 
sobre servicios y actividades relacionadas con la Asociación MPS España que puedan ser de su interés, de conformidad con lo dispuesto en la Ley 34/2002, de Servicios de la Información y del Comercio Electrónico. 
Podrá en todo momento ejercitar los derechos de acceso, rectificación, cancelación y oposición, a través de la dirección electrónica: info@mpsesp.org o mediante escrito dirigido a la Asociación MPS España a la 
dirección postal arriba indicada. Asimismo, declara que los datos aportados son ciertos y dispone de representación suficiente para facilitarlos.

                              
       
      

 Cupón de adhesión a la ASOCIACIÓN MPS ESPAÑA , remitir a:             
       info@mpsesp.org   o  al  Apartado de Correos nº 6 - 08787 - La Pobla de Claramunt (Barcelona)               

                        
                                PRÓXIMOS EVENTOS 2017:  

           
                                                  ¤ XIII Congreso Internacional 
                                            Científico-Familiar MPS España 2017
                                                      Barcelona 6 y 7 de octubre


