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RODRIGO RUBIO. TCE. ENFERMEDAD DE NIEMANN PICK

Urge mayor inversion en
ensayos clinicos

M.2 Cruz y Diego, de 9 y 6 afios respectivamente, conviven desde hace cuatro
afios con la Enfermedad de Niemann Pick, una patologia rara que afecta a 40
personas en Espafia. Su tio, Rodrigo Rubio, Técnico en Cuidados de Enfermeria
en Segovia, nos cuenta las dificultades a las que estos menores se enfrentan
diariamente por su enfermedad y nos explica las principales reivindicaciones
de los afectados y sus familiares, que pasan por una mayor inversién econé-
mica en ensayos clinicos para conseguir un tratamiento.

Fundacién NIemann Pick de Espafia, www.fnp.es

¢éEn qué consiste la
Enfermedad de
Niemann Pick? éPor qué
se produce?

La enfermedad de
Niemann Pick es una
enfermedad congénita

considerada rara por su
poca prevalencia entre la
poblacion y por ser desco-
nocida por la sociedad.

Consiste en el déficit de
una enzima que interviene
en el metabolismo de las
grasas en nuestro cuerpo.
Como consecuencia, estas
grasas que no se metabo-
lizan y eliminan, se van
acumulando en los dife-
rentes o6rganos vitales y
otros o6rganos del cuerpo
como son el bazo, el higa-
do, los pulmones, las arte-
rias, el cerebro... provo-
cando disfunciones en los
mismos y graves proble-
mas en la vida de los
enfermos.

Se produce de forma
congénita, dénde ambos
progenitores deben ser
portadores de la misma vy,
en el reparto genético,
deben coincidir los genes
anémalos con un 25% de
probabilidades de engen-
drar un hijo enfermo.

éQué capacidades se
ven afectadas? éComo
evoluciona la enferme-
dad?

Se ven afectadas todas las
funciones que realizan los
6rganos afectos. En el
caso del higado, se pueden
ver afectados los factores
de coagulacion, por ejem-
plo. En el caso de bazo,
puede afectar a los niveles
de plaquetas que normal-
mente en estas personas
estdn muy bajos. A nivel
pulmonar, pueden produ-
cirse insuficiencias respi-
ratorias muy graves. A
nivel del sistema circulato-
rio, el acimulo de grasa en

arterias y venas puede
producir problemas car-
diovasculares importantes.
A nivel del sistema nervio-
so, los problemas neurolé-
gicos son muy graves,
hasta el punto de anular
las capacidades del enfer-
mo a nivel motriz, intelec-
tual...

La evolucién de la enfer-
medad varia mucho de un
enfermo a otro, pues es
muy desconocida y hay
poca literatura descrita
sobre ella. Pero el mayor
inconveniente es que no
hay tratamiento para ella.

éQué tipo de enferme-
dad de Niemann Pick
padecen tus sobrinos?
Niemann Pick tiene varias
clasificaciones: A, B, C y
D. Mis sobrinos estan cla-
sificados en el tipo B que,
por suerte, es el que
mejor prondstico tiene.

éComo les afecta a su
rutina diaria?

Mi sobrina estd asintoma-
tica y apenas tiene dificul-
tades para desarrollar su
vida con normalidad. Pero
mi sobrino estd gravemen-
te afectado a nivel pulmo-
nar. Esto significa que
tiene serias dificultades
para desarrollar su vida
con normalidad, pues
necesita oxigeno las 24
horas del dia, no puede
correr, no puede caminar
distancias asequibles a
cualquier nifio de su edad,
no soporta subir y bajar
varios tramos de escale-
ras, no debe ir al colegio
en épocas de infecciones
respiratorias como es el
otofio e invierno, entre
otras dificultades.

éA qué edad suele apa-
recer la enfermedad?
éDesde cuando convi-
ven con ella tus sobri-
nos?

No hay una edad determi-
nada, aparecen los sinto-
mas en cada enfermo de
forma diferente y a muy
distintas edades, en la

infancia, adolescencia,
juventud...
Mis sobrinos fueron

diagnosticados en 2014,
en el mes de octubre,
como consecuencia de las
complicaciones a nivel de
coagulacion que tuvo la
nifia tras ser intervenida
de adenoides.

éCuantos afectados hay
en Espafa?

En Espafia hay unos 40
enfermos segun la infor-
macién facilitada por la
Fundaciéon Niemann Pick
de Espafia. Se sabe que
hay mas. Pero aun asi,
muy pocos.

éQué tipo de tratamien-
to y cuidados precisan
las personas afectadas
para asegurar su cali-
dad de vida?

No hay tratamiento, ni
cura, de momento. Si hay
para el tipo C algunos far-
macos que estan demos-
trando que favorecen la
mejoria de algunos sinto-
mas.

Todos ellos deben tener
una dieta restringida en
grasas y rica en fibra. La
fisioterapia es otro apoyo
que tienen los enfermos

para mejorar su estado.

Los cuidados necesarios
estan en funciéon de las
complicaciones de cada
caso. No deben estar en
ambientes con humo, no
les conviene resfriarse ni
contraer enfermedades
que afecten a las vias res-
piratorias, es necesario
despejar las vias respira-
torias cada dia varias
veces con suero fisiologi-
co...

Cuando estan hospitali-
zados, équé cuidados
precisan?

En el caso de mi sobrino,
que tiene una afectacion
pulmonar severa, cuando
acude al hospital es en los
casos que se complica la
saturacion y no pueden
ponerle en casa mas oxi-
geno. Precisa un aporte
mayor de oxigeno y, por lo
tanto, corticoides, diuréti-
cos, broncodilatadores...
Normalmente en la planta
de pediatria.

éEstan los hospitales y
los profesionales sani-
tarios preparados para
prestar estos cuidados
y atender a los afecta-
dos adecuadamente?

Si lo estan, pues ya cono-
cen el caso y tienen un
protocolo de actuacién,
hasta el momento.

¢En qué punto estan las
investigaciones actual-
mente?

Existen ensayos clinicos
abiertos para el tipo B y
tipo C. Pero no han obte-
nido aun ningun resulta-
do.

éCon qué herramientas
cuentan las personas
afectadas? éCon qué
trabas tropiezan?

Herramientas tenemos
pocas pues no sabemos
como va a avanzar la
enfermedad ni en sinto-
mas ni en velocidad.

Las dificultades que
encontramos estan en fun-
cion de las necesidades
que tienen los nifios: esca-
leras, aparcamientos, dis-
posicion de oxigeno para
poder desplazarnos, la
burocracia que hay que
realizar para ciertas ges-
tiones, gastos econdémicos
en farmacos, las continuas
visitas médicas, ausencias
escolares...

éCuales son las princi-
pales reivindicaciones a
las Administraciones?
Que apoyen, sobre todo
econémicamente, los
ensayos clinicos para
poder lograr un tratamien-
to que, si bien no cura la
enfermedad, al menos la
frene y alivie los sintomas.
Que ayuden economica-
mente en los gastos de
farmacos, desplazamien-
tos, ausencias laborales de
los padres, apoyo psicolo-
gico familiar general,
apoyo escolar en casa
cuando no pueden asistir
al colegio...; y, por supues-
to, apoyo en la divulgacion
de la enfermedad y cono-
cimiento de la misma.

éHay algan tipo de
apoyo institucional a
los afectados?

Apoyos institucionales no
tenemos apenas, si bien
somos conscientes que los
6rganos publicos descono-
cen la enfermedad. Hay
algunas ayudas, pero son
poco significativas en rela-
cion a las necesidades que
hay que cubrir.
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(Madrid)
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SERVICIOS PARA LOS AFILIADOS A SAE

SAE tiene firmados numerosos acuerdos con empresas de diferentes sectores por los que los
afiliados a la organizacion pueden disfrutar de importantes ventajas y descuentos en una gran
variedad de servicios. iiiDescubrelos todos en www.sindicatosae.com

Portal privado de descuentos en ocio, salud
tecnologia, moda, regalos, etc...

Campamentos Global Camp: inglés, deportes,

www.globalcamp.net
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