SALUT

Malalties rares o minoritaries

El cap de la unitat de malalties rares de I'hospital Germans Trias aprofundeix en els aspectes
més importants d’aquestes patologies, que so6n cada cop més reconegudes

u¢ entenem per malal-
tiesrares?

S6n un grup molt nombrés de
malalties, entre 6.000 i 8.000,
que tenen molt baixa prevalen-
ca, o sigui, que cadascuna afecta
molt poca gent. A Europa s’ac-
cepta la definici6 de malaltia ra-
ra per a les que tenen una preva-
lencainferiora 5 per cada 10.000
individus. A Catalunyahihauns
400.000 afectats. Fins fa poc
temps, no es feia gaire cas a les
malalties rares, sobretot perque
se les considerava de molt dificil
diagnosticisense tractament es-
pecific efectiu. Perd mica en mi-
cales coses van canviant.

Com s’adquireixen?

Lamajoria son genétiques. Ai-
x0 implica que molts pacients
pateixen la malaltia des de les
primeres époques de la seva vi-
da. Pero també poden comencar
amb poques hores o dies de vida,
o fins i tot prenatalment; tenir
un inici més tarda amb afectacio
progressivade multiples organsi
sistemes; passar desapercebudes
fins ben entrada l'edat adulta
amb afectacions d'un sol organ
(per exemple, 1'ull), o quedar ca-
muflades dins d’'un diagnostic
no especific, com ara malaltia
neurologica degenerativa, re-
tard mental, defecte immunita-
ri, o trastorn psiquiatric d’origen
desconegut.

Icom es diagnostiquen?

Avui es poden diagnosticar,
perd no sol ser casualitat. Es im-
portant que els professionals re-
cordem que existeixen per po-
der-ne fer un diagnostic i un
tractament precocos. Si hi ha la
sospita, ja hi halaboratoris dere-

Un nen, amb la seva mare, mentre és tractat a I’hospital G. Trias.

feréncia al nostre entorn que,
amb proves d’alta complexitat,
garanteixen un diagnostic cor-
recte. Sobretot, els avencos en la
genética molecular fan que
aquestes malalties es puguin de-
tectar cada vegada amb més cer-
tesa, incloent-hi el diagnostic fa-
miliar de casos encara no mani-
festosiel diagnostic prenatal.

Es poden tractar?

I tant que si. Malgrat que
molts processos no tenen un
tractament especifici curatiu, si-
noé que usem eines per millorar
laqualitatdevida, en altres casos
el progrés tecnologic, i en con-
cret ’enginyeria genetica ens ha
permés avancar molt. Per
exemple, avui produim substan-
ciesbiologiques per pal-liar-nela
manca en alguns pacients. Es el
cas dels tractaments de substitu-
ci6 enzimatica, o dels de blo-

queig de determinades reac-
cions immunologiques. Al Ger-
mans Trias tenim un hospital de
dia polivalent on, entre d’altres,
s’administren els farmacs que
acabem de citar, en que tenim
experiencia tant en l'ambit
d’adults com al servei de Pedia-
tria, que ha participat en diver-
sos assajos clinics internacio-
nals.

Quin procés se segueix?

Ates el gran nombre de malal-
ties rares, és dificil generalitzar
perque el maneig depen en gran
part de la simptomatologia o del
problema dominant. Per exem-
ple, un pacientambl’anomenada
malaltia de Fabry pot ser visitat
primer a cardiologia (cor gros) o
neurologia (dolors intractables) i
iniciat el tractament ser remes a la
consulta de genética o de malal-
ties rares, on es fara una avaluacio

global i un diagnostic molecular.
També pot passar al contrari, que
el pacient sigui dirigit a genética-
malalties rares per un conjunt de
problemes aparentment incon-
nexos (diarrea, dolors, taques a la
pell, cansament) i que en ser diag-
nosticat de malaltia de Fabry es
demani una avaluacié multidisci-
plinaria pels especialistes (cardio-
leg, neuroleg, oftalmoleg, diges-
toleg, dermatoleg, consell gene-
tic).

Afectacid
atencid integral

I és que, com que una de les ca-
racteristiques peculiars de moltes
malalties rares és 'afectacié mul-
tiorganica, la millor atenci6 és la
multidisciplinaria. Amb 1'objec-
tiu de millorar cada dia, el Ger-
mans Trias esta fent un esfor¢ per
coordinar per mitja delaunitatde
malalties rares diversos especialis-
tes d’Organs i sistemes per facilitar
l'atencié integral d’aquests pa-
cients i la transmissié d'informa-
ci6ampliaicontrastadaales fami-
lies. Larealitatdeles personesamb
malaltiesrares cadadia és mésvisi-
ble. Els professionals es van orga-
nitzant per atendre-les millor, i
s'investiga per buscar-hi tracta-
ment.

multiorganica,

Guillem Pintos Morell
Cap de la unitat de malalties
rares de I'hospital Germans Trias
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