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n general ‘oscuridad’ es una palabra negativa. Una

u ra de palabra que pesa, es triste y arrastra a otras palabras
~ consigo hacia el fondo. Oscurantistas”, escribe Sigri

S u en O Sandberg en su ensayo Oda a la oscuridad, “solo aho-
ra, en el dltimo segundo de la historia de la humani-

El descanso es fundamental: dad, a alguien se le ha ocurrido insinuar que tal vez la

>, . > oscuridad también sea importante”. La noche, que presenta otros

también para la plel. Por €S0, muchos atractivos, es clave para la fase de recuperacion de la piel.

Ulé aprovecha los mecanismos  “Por el dia estamos expuestos mayoritariamente a agentes exter-

de reparaci én nocturnos. nos”, explica Ana Montes, formadora de Ulé, “a radiacién ultravio-

leta, a la contaminacién, quiza al tabaco o a otras impurezas del

Texto P. R ambiente. La piel estd en modo defensa, protegiéndose de todo”.

En la epidermis, la capa mas superficial, se produce mds sebo

M | para que acttie como una barrera. “Las células se renuevan con

| m [ menor frecuencia”, afiade Montes, “pero por la noche pasa todo lo

‘ ’ ’ il contrario. Entonces las células, que ya no tienen que defenderse

. || 7 de esos agresores, aprovechan para regenerarse y reponerse; se

""Ir ! estimula la renovacién celular, se eliminan las toxinas que se han

) depositado o que se han generado a lo largo del dia, se recupera

el dafio oxidativo o la funcién barrera para prepararla para el
nuevo dia”. Siempre que se descanse lo suficiente.

El 48% de la poblacién adulta espafiola no tiene un suefio de
calidad, segin la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). “Un mal
descanso se asocia a problemas de salud
mental, emocional y fisica”, cuenta la doc-
tora Ana Ferndndez Arcos, coordinadora
del grupo sobre trastornos del suefio de
la SEN. Algo que también se percibe en la

piel: “El rostro se vuelve apagado, se hacen Recovery Night

visibles los signos de fatiga y de envejeci- Cream y Renewing
miento”, dice la formadora de Ulé. La firma Night Serum,
ambos de ULE.

boténica se dirige al problema con sus dos

ultimos lanzamientos: una crema (Recovery Night) que trata de
compensar la falta de suefio en la apariencia cutdnea y un sérum
con retinol (Renewing Night) que maximiza ese efecto regene-
rador nocturno. “El sérum incorpora retinol puro encapsulado
en una envoltura lipidica. Esta facilita su penetracién y su libera-
cién lenta, mientras que mejora la tolerancia”, afiade Montes. ®

Dormir bien, clave para lalongevidad y para la salud mental

“El aumento de los problemas de sueno se debe al estrés créonico que sufre la sociedad, a la
sobreexposicién a dispositivos electronicos, al ritmo de vida acelerado o a la falta de habitos
saludables. Mis recomendaciones se basan en respetar los ritmos circadianos y crear rutinas. Es
importante mantener un horario (acostarse y levantarse a la misma hora), reducir el uso de pantallas
de noche, evitar cenas pesadas, practicar técnicas de relajacién, cerrar el dia con agradecimiento,
crear un ambiente relajante en el dormitorio y hacer un uso adecuado de la cama (para dormir o
pasarlo bien). Todo promueve la generacion de melatonina, hormona del suefio; la bajada del cortisol,
hormona del estrés; la relajacion fisica y mental, y la generacidon de las ‘hormonas de la felicidad’,
que inducen calma. Si los problemas persisten durante varias semanas o afectan significativamente a
la calidad de vida es momento de buscar ayuda. Una evaluacion por un especialista puede identificar
si se trata de un trastorno subyacente o de un sintoma de otra condicion”.

CLAUDIA CARDINALE, EN UNA IMAGEN DE LOS ANOS SESENTA. FOTOS: SILVER
SCREEN COLLECTION / GETTY IMAGES, PLATO S MODA, CORTESIA DE LA FIRMA.
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Ramiro Navarro

La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad rara,
genética y progresiva que afecta
alasneuronas motoras encarga-
das de controlar los musculos.
Aunque histéricamente se ha
asociado mas a la poblacién pe-
didtrica, en los dltimos afios los
especialistas estan poniendo el
foco en un grupo de pacientes
adultos que, en muchos casos,
no cuentan con un diagndstico
claro. “En el paciente adulto, el
diagnostico de AME es bastante
diferente al de los nifios”, expli-
caladoctora Beatriz Vélez, espe-
cialista en Neurologia del Hospi-
tal Universitario Torrecardenas
(Almeria). En los menores, los
sintomas son mas homogéneos,
lo que facilita que los pediatras
puedan sospechar la enferme-
dad y solicitar un estudio genéti-
co. Sin embargo, en los adultos,
la variabilidad en la forma en la
que se manifiesta la enfermedad
complica su identificacion.
“Hay pacientes que tienen sin-
tomas leves y siguen caminando,
pero con limitaciones que pro-
gresan con el tiempo, mientras
que otros presentan una pérdida
severa de movilidad, estan en si-
lla de ruedas y requieren ventila-
cién asistida o soporte nutricio-
nal”, detallala doctora Vélez. Es-

En Espafa se
estima que hay
entre 800y 1000
pacientes con AME

tavariabilidad clinica puede lle-
var a confusiones diagndsticas,
siendo la AME erréneamente eti-
quetada como una distrofia mus-
cular, una enfermedad del ner-
vio periférico o incluso otra pa-
tologia de laneurona motora co-
mo la ELA.

Aestadificultad se suma el he-
cho de que muchos pacientes
diagnosticados en el pasado per-
dieron el seguimiento por parte
del especialista. “Antes, al no ha-
ber tratamientos disponibles, no
siempre se realizaba un diagnds-
tico genético de forma rutinaria,
y los pacientes dejaban de acudir
al neurdlogo porque no habia
nada que ofrecerles”, sefiala Vé-
lez. Esta situacién ha generado
una bolsa de pacientes sin diag-
nosticar o con un diagndstico in-
correcto.

En Espafia, se estima que hay
entre 800 y 1.000 pacientes con
AME pero muchos de ellos pue-
den no tener un correcto diag-
nosticoy por tanto no estar iden-
tificados. “En nuestro hospital,
por ejemplo, tenemos identifica-
dos unos diez pacientes con AME
enel drea de Almeria, pero sabe-
mos que en nuestra misma zona
debe haber més casos”, explica
la neurdloga.

El diagnéstico definitivo de
AME pasa por un estudio gené-

® E| panorama terapéutico de la Atrofia Muscular

Espinal ha cambiado drasticamente ® Sin embargo,

muchos pacientes adultos siguen sin diagnosticar

Detectar la AME,
un desatio clinico

El diagnéstico definitivo de la enfermedad pasa por un estudio genético.

GORO DENKOFF / GETTY

‘Piensa raro’, una iniciativa para un mejor diagnéstico

La necesidad de mejorar el in-
fradiagndstico de las enferme-
dades neuromusculares ha pro-
propiciado el lanzamiento de la
campafia Piensa Raro, impulsa-
da por la compafiia Roche y pre-
sentada en el contexto de la
LXXVI Reunién Anual de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia
SEN), que se ha celebrado esta
semana en Valencia. La identifi-
cacioén de pacientes —como los
que conviven con Atrofia Mus-
cular Espinal- es crucial, espe-

cialmente porque algunos de
ellos fueron diagnosticados en el
pasado, pero dejaron de seguir
controles en neurologia debido a
la falta de tratamientos disponi-
bles en ese momento. “Es funda-
mental aumentar el conocimiento
de la enfermedad entre especia-
listas. Una de las principales la-
gunas es que las patologias poco
frecuentes, como la AME, no sue-
len ser un tema recurrente en los
programas de formacion conti-
nuada”, explica la doctora Beatriz

Vélez. De este modo, “es muy
importante sensibilizar a los
profesionales sanitarios, como
neurologos, médicos de familia
y otros especialistas sobre las
distintas enfermedades minori-
tarias, y educar en las sefiales
clave que puedan guiar al profe-
sional en su préctica clinica a la
hora de identificar a los pacien-
tes. Se trata de que el médico
también se plantee: ¢Podria es-
tar ante un caso de AME?",
apunta la doctora Vélez.

tico. Sin embargo, Vélez desta-
ca que aun existen barreras que
deben superarse para lograr un
diagnéstico mas rapido y efi-
ciente”.

Por otro lado, la Inteligencia
Artificial se perfila como una he-
rramienta util para poder “esta-
blecer patrones clinicos que ayu-
den a identificar a los pacientes
antes de que la enfermedad avan-
ce y podria ser una gran ayuda.
Ademads, las bases de datos nacio-
nales e internacionales de pa-
cientes estan siendo clave para
entender mejor esta enfermedad
rara”, aflade la doctora.

El panorama terapéutico ha
cambiado drdsticamente en los
ultimos cinco afios con la apro-
bacién de opciones terapéuticas
que pueden modificar la evolu-

‘ Dra. Beatriz Vélez
Especialista en Neurologia

Es fundamental
aumentar el
conocimiento entre los
propios especialistas”

cién de la AME. “Estos avances
han supuesto un antes y un des-
pués, especialmente para las
formas mds graves que se mani-
fiestan en la infancia”, explica
Vélez.

En los pacientes adultos, los
tratamientos han permitido es-
tabilizar la progresion de la en-
fermedad y mejorar la calidad de
vida. Sin embargo, el beneficio
depende de un diagnéstico tem-
prano. “Es fundamental que es-
tos pacientes vuelvan a ser eva-
luados por un neurdlogo parare-
cibir un seguimiento multidisci-
plinar y valorar las opciones de
tratamiento”, subraya la espe-
cialista.

La identificacién de los pa-
cientes adultos con AME no solo
es crucial para ofrecerles trata-
mientos que mejoren su calidad
devida, sino también para avan-
zar en el conocimiento de la en-
fermedad. “Antes, la clasifica-
cién de los pacientes era muy ri-
gida, pero los tratamientos estan
cambiando los fenotipos de la
enfermedad. Poco a poco iremos
aprendiendo mds sobre estas
nuevas manifestaciones”, con-
cluye Vélez. De hecho, subraya
que “antes se pensaba que esta
era una enfermedad exclusiva-
mente de neurona motora y con
el tiempo se ha visto que no”.
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NEUROLOGIA

Ramiro Navarro

La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad rara,
genética y progresiva que afecta
alas neuronas motoras encarga-
das de controlar los musculos.
Aunque histéricamente se ha
asociado mas a la poblacidn pe-
didtrica, en los tltimos afos los
especialistas estan poniendo el
foco en un grupo de pacientes
adultos que, en muchos casos,
no cuentan con un diagndstico
claro. “En el paciente adulto, el
diagnoéstico de AME es bastante
diferente al de los nifios”, expli-
caladoctora Beatriz Vélez, espe-
cialista en Neurologia del Hospi-
tal Universitario Torrecardenas
(Almeria). En los menores, los
sintomas son mds homogéneos,
lo que facilita que los pediatras
puedan sospechar la enferme-
dad y solicitar un estudio genéti-
co. Sin embargo, en los adultos,
la variabilidad en la forma en la
que se manifiesta la enfermedad
complica su identificacién.

“Hay pacientes que tienen sin-
tomas leves y siguen caminando,
pero con limitaciones que pro-
gresan con el tiempo, mientras
que otros presentan una pérdida
severa de movilidad, estdn en si-
lla de ruedas y requieren ventila-
cién asistida o soporte nutricio-
nal”, detallala doctora Vélez. Es-

En Espafia se
estima que hay
entre 800y 1000
pacientes con AME

tavariabilidad clinica puede lle-
var a confusiones diagnosticas,
siendo la AME erréneamente eti-
quetada como una distrofia mus-
cular, una enfermedad del ner-
vio periférico o incluso otra pa-
tologia de la neurona motora co-
mo la ELA.

Aestadificultad se suma el he-
cho de que muchos pacientes
diagnosticados en el pasado per-
dieron el seguimiento por parte
del especialista. “Antes, al no ha-
ber tratamientos disponibles, no
siempre se realizaba un diagnés-
tico genético de forma rutinaria,
ylos pacientes dejaban de acudir
al neurdélogo porque no habia
nada que ofrecerles”, sefiala Vé-
lez. Esta situacion ha generado
una bolsa de pacientes sin diag-
nosticar o con un diagndstico in-
correcto.

En Espafia, se estima que hay
entre 800 y 1.000 pacientes con
AME pero muchos de ellos pue-
den no tener un correcto diag-
néstico y por tanto no estar iden-
tificados. “En nuestro hospital,
por ejemplo, tenemos identifica-
dos unos diez pacientes con AME
enelarea de Almeria, pero sabe-
mos que en nuestra misma zona
debe haber més casos”, explica
laneurdloga.

El diagnéstico definitivo de
AME pasa por un estudio gené-

® E( panorama terapéutico de la Atrofia Muscular

Espinal ha cambiado drasticamente ® Sin embargo,

muchos pacientes adultos siguen sin diagnosticar

Detectar la AME,
un desatio clinico

El diagnéstico definitivo de la enfermedad pasa por un estudio genético.

GORO DENKOFF / GETTY

‘Piensa raro’, una iniciativa para un mejor diagnodstico

La necesidad de mejorar el in-
fradiagndstico de las enferme-
dades neuromusculares ha pro-
propiciado el lanzamiento de la
campafa Piensa Raro, impulsa-
da por la compaiifa Roche y pre-
sentada en el contexto de la
LXXVI Reunién Anual de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia
SEN), que se ha celebrado esta
semana en Valencia. La identifi-
cacion de pacientes —como los
que conviven con Atrofia Mus-
cular Espinal- es crucial, espe-

cialmente porque algunos de
ellos fueron diagnosticados en el
pasado, pero dejaron de seguir
controles en neurologia debido a
la falta de tratamientos disponi-
bles en ese momento. “Es funda-
mental aumentar el conocimiento
de la enfermedad entre especia-
listas. Una de las principales la-
gunas es que las patologias poco
frecuentes, como la AME, no sue-
len ser un tema recurrente en los
programas de formacion conti-
nuada”, explica la doctora Beatriz

Vélez. De este modo, “es muy
importante sensibilizar a los
profesionales sanitarios, como
neurdlogos, médicos de familia
y otros especialistas sobre las
distintas enfermedades minori-
tarias, y educar en las sefiales
clave que puedan guiar al profe-
sional en su practica clinica a la
hora de identificar a los pacien-
tes. Se trata de que el médico
también se plantee: ;Podrfa es-
tar ante un caso de AME?",
apunta la doctora Vélez.

tico. Sin embargo, Vélez desta-
ca que aun existen barreras que
deben superarse para lograr un
diagnéstico mas rapido y efi-
ciente”.

Por otro lado, la Inteligencia
Artificial se perfila como una he-
rramienta util para poder “esta-
blecer patrones clinicos que ayu-
den a identificar a los pacientes
antes de que la enfermedad avan-
ce y podria ser una gran ayuda.
Ademas, las bases de datos nacio-
nales e internacionales de pa-
cientes estan siendo clave para
entender mejor esta enfermedad
rara”, afiade la doctora.

El panorama terapéutico ha
cambiado drdsticamente en los
altimos cinco afios con la apro-
bacion de opciones terapéuticas
que pueden modificar la evolu-

‘ Dra. Beatriz Vélez
Especialista en Neurologia

Es fundamental
aumentar el
conocimiento entre los
propios especialistas”

cién de la AME. “Estos avances
han supuesto un antes y un des-
pués, especialmente para las
formas mas graves que se mani-
fiestan en la infancia”, explica
Vélez.

En los pacientes adultos, los
tratamientos han permitido es-
tabilizar la progresién de la en-
fermedad y mejorar la calidad de
vida. Sin embargo, el beneficio
depende de un diagndstico tem-
prano. “Es fundamental que es-
tos pacientes vuelvan a ser eva-
luados por un neurdlogo parare-
cibir un seguimiento multidisci-
plinar y valorar las opciones de
tratamiento”, subraya la espe-
cialista.

La identificacion de los pa-
cientes adultos con AME no solo
es crucial para ofrecerles trata-
mientos que mejoren su calidad
devida, sino también para avan-
zar en el conocimiento de la en-
fermedad. “Antes, la clasifica-
cién de los pacientes era muy ri-
gida, pero los tratamientos estan
cambiando los fenotipos de la
enfermedad. Poco a poco iremos
aprendiendo mds sobre estas
nuevas manifestaciones”, con-
cluye Vélez. De hecho, subraya
que “antes se pensaba que esta
era una enfermedad exclusiva-
mente de neurona motora y con
el tiempo se ha visto que no”.
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Ramiro Navarro

La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad rara,
genética y progresiva que afecta
alas neuronas motoras encarga-
das de controlar los musculos.
Aunque histéricamente se ha
asociado mas a la poblacidn pe-
didtrica, en los tltimos afos los
especialistas estan poniendo el
foco en un grupo de pacientes
adultos que, en muchos casos,
no cuentan con un diagndstico
claro. “En el paciente adulto, el
diagnoéstico de AME es bastante
diferente al de los nifios”, expli-
caladoctora Beatriz Vélez, espe-
cialista en Neurologia del Hospi-
tal Universitario Torrecardenas
(Almeria). En los menores, los
sintomas son mds homogéneos,
lo que facilita que los pediatras
puedan sospechar la enferme-
dad y solicitar un estudio genéti-
co. Sin embargo, en los adultos,
la variabilidad en la forma en la
que se manifiesta la enfermedad
complica su identificacién.

“Hay pacientes que tienen sin-
tomas leves y siguen caminando,
pero con limitaciones que pro-
gresan con el tiempo, mientras
que otros presentan una pérdida
severa de movilidad, estdn en si-
lla de ruedas y requieren ventila-
cién asistida o soporte nutricio-
nal”, detallala doctora Vélez. Es-

En Espafia se
estima que hay
entre 800y 1000
pacientes con AME

tavariabilidad clinica puede lle-
var a confusiones diagnosticas,
siendo la AME erréneamente eti-
quetada como una distrofia mus-
cular, una enfermedad del ner-
vio periférico o incluso otra pa-
tologia de la neurona motora co-
mo la ELA.

Aestadificultad se suma el he-
cho de que muchos pacientes
diagnosticados en el pasado per-
dieron el seguimiento por parte
del especialista. “Antes, al no ha-
ber tratamientos disponibles, no
siempre se realizaba un diagnés-
tico genético de forma rutinaria,
ylos pacientes dejaban de acudir
al neurdélogo porque no habia
nada que ofrecerles”, sefiala Vé-
lez. Esta situacion ha generado
una bolsa de pacientes sin diag-
nosticar o con un diagndstico in-
correcto.

En Espafia, se estima que hay
entre 800 y 1.000 pacientes con
AME pero muchos de ellos pue-
den no tener un correcto diag-
néstico y por tanto no estar iden-
tificados. “En nuestro hospital,
por ejemplo, tenemos identifica-
dos unos diez pacientes con AME
enelarea de Almeria, pero sabe-
mos que en nuestra misma zona
debe haber més casos”, explica
laneurdloga.

El diagnéstico definitivo de
AME pasa por un estudio gené-

® E( panorama terapéutico de la Atrofia Muscular

Espinal ha cambiado drasticamente ® Sin embargo,

muchos pacientes adultos siguen sin diagnosticar

Detectar la AME,
un desatio clinico

El diagnéstico definitivo de la enfermedad pasa por un estudio genético.

GORO DENKOFF / GETTY

‘Piensa raro’, una iniciativa para un mejor diagnodstico

La necesidad de mejorar el in-
fradiagndstico de las enferme-
dades neuromusculares ha pro-
propiciado el lanzamiento de la
campafa Piensa Raro, impulsa-
da por la compaiifa Roche y pre-
sentada en el contexto de la
LXXVI Reunién Anual de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia
SEN), que se ha celebrado esta
semana en Valencia. La identifi-
cacion de pacientes —como los
que conviven con Atrofia Mus-
cular Espinal- es crucial, espe-

cialmente porque algunos de
ellos fueron diagnosticados en el
pasado, pero dejaron de seguir
controles en neurologia debido a
la falta de tratamientos disponi-
bles en ese momento. “Es funda-
mental aumentar el conocimiento
de la enfermedad entre especia-
listas. Una de las principales la-
gunas es que las patologias poco
frecuentes, como la AME, no sue-
len ser un tema recurrente en los
programas de formacion conti-
nuada”, explica la doctora Beatriz

Vélez. De este modo, “es muy
importante sensibilizar a los
profesionales sanitarios, como
neurdlogos, médicos de familia
y otros especialistas sobre las
distintas enfermedades minori-
tarias, y educar en las sefiales
clave que puedan guiar al profe-
sional en su practica clinica a la
hora de identificar a los pacien-
tes. Se trata de que el médico
también se plantee: ;Podrfa es-
tar ante un caso de AME?",
apunta la doctora Vélez.

tico. Sin embargo, Vélez desta-
ca que aun existen barreras que
deben superarse para lograr un
diagnéstico mas rapido y efi-
ciente”.

Por otro lado, la Inteligencia
Artificial se perfila como una he-
rramienta util para poder “esta-
blecer patrones clinicos que ayu-
den a identificar a los pacientes
antes de que la enfermedad avan-
ce y podria ser una gran ayuda.
Ademas, las bases de datos nacio-
nales e internacionales de pa-
cientes estan siendo clave para
entender mejor esta enfermedad
rara”, afiade la doctora.

El panorama terapéutico ha
cambiado drdsticamente en los
altimos cinco afios con la apro-
bacion de opciones terapéuticas
que pueden modificar la evolu-

‘ Dra. Beatriz Vélez
Especialista en Neurologia

Es fundamental
aumentar el
conocimiento entre los
propios especialistas”

cién de la AME. “Estos avances
han supuesto un antes y un des-
pués, especialmente para las
formas mas graves que se mani-
fiestan en la infancia”, explica
Vélez.

En los pacientes adultos, los
tratamientos han permitido es-
tabilizar la progresién de la en-
fermedad y mejorar la calidad de
vida. Sin embargo, el beneficio
depende de un diagndstico tem-
prano. “Es fundamental que es-
tos pacientes vuelvan a ser eva-
luados por un neurdlogo parare-
cibir un seguimiento multidisci-
plinar y valorar las opciones de
tratamiento”, subraya la espe-
cialista.

La identificacion de los pa-
cientes adultos con AME no solo
es crucial para ofrecerles trata-
mientos que mejoren su calidad
devida, sino también para avan-
zar en el conocimiento de la en-
fermedad. “Antes, la clasifica-
cién de los pacientes era muy ri-
gida, pero los tratamientos estan
cambiando los fenotipos de la
enfermedad. Poco a poco iremos
aprendiendo mds sobre estas
nuevas manifestaciones”, con-
cluye Vélez. De hecho, subraya
que “antes se pensaba que esta
era una enfermedad exclusiva-
mente de neurona motora y con
el tiempo se ha visto que no”.




Diariode Sevilla

24 Noviembre, 2024

PAI[S: Espafia
PAGINAS: 57
AVE: 6598 €

AREA: 621 CM2 -

76%

FRECUENCIA: Diario

DIFUSION: 6643
OTS: 46000

SECCION: SALUD

Ramiro Navarro

La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad rara,
genéticay progresiva que afecta
alas neuronas motoras encarga-
das de controlar los musculos.
Aunque histéricamente se ha
asociado mas a la poblacién pe-
ditrica, en los ultimos afos los
especialistas estan poniendo el
foco en un grupo de pacientes
adultos que, en muchos casos,
no cuentan con un diagndstico
claro. “En el paciente adulto, el
diagnoéstico de AME es bastante
diferente al de los nifios”, expli-
caladoctora Beatriz Vélez, espe-
cialista en Neurologia del Hospi-
tal Universitario Torrecardenas
(Almeria). En los menores, los
sintomas son mds homogéneos,
lo que facilita que los pediatras
puedan sospechar la enferme-
dad y solicitar un estudio genéti-
co. Sin embargo, en los adultos,
la variabilidad en la forma en la
que se manifiesta la enfermedad
complica su identificacién.
“Hay pacientes que tienen sin-
tomas leves y siguen caminando,
pero con limitaciones que pro-
gresan con el tiempo, mientras
que otros presentan una pérdida
severa de movilidad, estdn en si-
lla de ruedas y requieren ventila-
cién asistida o soporte nutricio-
nal”, detallala doctora Vélez. Es-

En Espafia se
estima que hay
entre 800y 1000
pacientes con AME

tavariabilidad clinica puede lle-
var a confusiones diagnosticas,
siendo la AME erréneamente eti-
quetada como una distrofia mus-
cular, una enfermedad del ner-
vio periférico o incluso otra pa-
tologia de la neurona motora co-
mo laELA.

Aestadificultad se suma el he-
cho de que muchos pacientes
diagnosticados en el pasado per-
dieron el seguimiento por parte
del especialista. “Antes, al no ha-
ber tratamientos disponibles, no
siempre se realizaba un diagnos-
tico genético de forma rutinaria,
ylos pacientes dejaban de acudir
al neurélogo porque no habia
nada que ofrecerles”, sefiala Vé-
lez. Esta situacion ha generado
una bolsa de pacientes sin diag-
nosticar o con un diagndstico in-
correcto.

En Espaiia, se estima que hay
entre 800 y 1.000 pacientes con
AME pero muchos de ellos pue-
den no tener un correcto diag-
noéstico y por tanto no estar iden-
tificados. “En nuestro hospital,
por ejemplo, tenemos identifica-
dos unos diez pacientes con AME
eneldreade Almeria, pero sabe-
mos que en nuestra misma zona
debe haber més casos”, explica
laneurdloga.

El diagndstico definitivo de
AME pasa por un estudio gené-

® E( panorama terapéutico de la Atrofia Muscular

Espinal ha cambiado drasticamente ® Sin embargo,

muchos pacientes adultos siguen sin diagnosticar

Detectar la AME,
un desatio clinico

El diagndstico definitivo de la enfermedad pasa por un estudio genético.
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‘Piensa raro’, una iniciativa para un mejor diagnostico

La necesidad de mejorar el in-
fradiagndstico de las enferme-
dades neuromusculares ha pro-
propiciado el lanzamiento de la
campana Piensa Raro, impulsa-
da por la compaiiia Roche y pre-
sentada en el contexto de la
LXXVI Reunién Anual de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia
SEN), que se ha celebrado esta
semana en Valencia. La identifi-
cacién de pacientes —como los
gue conviven con Atrofia Mus-
cular Espinal- es crucial, espe-

cialmente porque algunos de
ellos fueron diagnosticados en el
pasado, pero dejaron de seguir
controles en neurologia debido a
la falta de tratamientos disponi-
bles en ese momento. “Es funda-
mental aumentar el conocimiento
de la enfermedad entre especia-
listas. Una de las principales la-
gunas es que las patologias poco
frecuentes, como la AME, no sue-
len ser un tema recurrente en los
programas de formacion conti-
nuada”, explica la doctora Beatriz

Vélez. De este modo, “es muy
importante sensibilizar a los
profesionales sanitarios, como
neurdlogos, médicos de familia
y otros especialistas sobre las
distintas enfermedades minori-
tarias, y educar en las sefiales
clave que puedan guiar al profe-
sional en su practica clinica a la
hora de identificar a los pacien-
tes. Se trata de que el médico
también se plantee: ¢ Podria es-
tar ante un caso de AME?",
apunta la doctora Vélez.

tico. Sin embargo, Vélez desta-
ca que aun existen barreras que
deben superarse para lograr un
diagnoéstico més rapido y efi-
ciente”.

Por otro lado, la Inteligencia
Artificial se perfila como una he-
rramienta util para poder “esta-
blecer patrones clinicos que ayu-
den a identificar a los pacientes
antes de que la enfermedad avan-
ce y podria ser una gran ayuda.
Ademads, las bases de datos nacio-
nales e internacionales de pa-
cientes estan siendo clave para
entender mejor esta enfermedad
rara”, afiade la doctora.

El panorama terapéutico ha
cambiado drasticamente en los
dltimos cinco afios con la apro-
bacién de opciones terapéuticas
que pueden modificar la evolu-

‘ Dra. Beatriz Vélez
Especialista en Neurologia

Es fundamental
aumentar el
conocimiento entre los
propios especialistas”

cién de la AME. “Estos avances
han supuesto un antes y un des-
pués, especialmente para las
formas mas graves que se mani-
fiestan en la infancia”, explica
Vélez.

En los pacientes adultos, los
tratamientos han permitido es-
tabilizar la progresion de la en-
fermedad y mejorar la calidad de
vida. Sin embargo, el beneficio
depende de un diagndstico tem-
prano. “Es fundamental que es-
tos pacientes vuelvan a ser eva-
luados por un neurdlogo parare-
cibir un seguimiento multidisci-
plinar y valorar las opciones de
tratamiento”, subraya la espe-
cialista.

La identificacién de los pa-
cientes adultos con AME no solo
es crucial para ofrecerles trata-
mientos que mejoren su calidad
devida, sino también para avan-
zar en el conocimiento de la en-
fermedad. “Antes, la clasifica-
cién de los pacientes era muy ri-
gida, pero los tratamientos estan
cambiando los fenotipos de la
enfermedad. Poco a poco iremos
aprendiendo mds sobre estas
nuevas manifestaciones”, con-
cluye Vélez. De hecho, subraya
que “antes se pensaba que esta
era una enfermedad exclusiva-
mente de neurona motora y con
el tiempo se ha visto que no”.
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La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad rara,
genéticay progresiva que afecta
alas neuronas motoras encarga-
das de controlar los musculos.
Aunque histéricamente se ha
asociado mas a la poblacién pe-
didtrica, en los tltimos afos los
especialistas estan poniendo el
foco en un grupo de pacientes
adultos que, en muchos casos,
no cuentan con un diagndstico
claro. “En el paciente adulto, el
diagndstico de AME es bastante
diferente al de los nifios”, expli-
caladoctora Beatriz Vélez, espe-
cialista en Neurologia del Hospi-
tal Universitario Torrecardenas
(Almeria). En los menores, los
sintomas son mds homogéneos,
lo que facilita que los pediatras
puedan sospechar la enferme-
dad y solicitar un estudio genéti-
co. Sin embargo, en los adultos,
la variabilidad en la forma en la
que se manifiesta la enfermedad
complica su identificacién.

“Hay pacientes que tienen sin-
tomas leves y siguen caminando,
pero con limitaciones que pro-
gresan con el tiempo, mientras
que otros presentan una pérdida
severa de movilidad, estdn en si-
lla de ruedas y requieren ventila-
cién asistida o soporte nutricio-
nal”, detallala doctora Vélez. Es-

En Espafia se
estima que hay
entre 800y 1000
pacientes con AME

tavariabilidad clinica puede lle-
var a confusiones diagnésticas,
siendo la AME erréneamente eti-
quetada como una distrofia mus-
cular, una enfermedad del ner-
vio periférico o incluso otra pa-
tologia de la neurona motora co-
mo la ELA.

Aestadificultad se suma el he-
cho de que muchos pacientes
diagnosticados en el pasado per-
dieron el seguimiento por parte
del especialista. “Antes, al no ha-
ber tratamientos disponibles, no
siempre se realizaba un diagnos-
tico genético de forma rutinaria,
ylos pacientes dejaban de acudir
al neurdélogo porque no habia
nada que ofrecerles”, sefiala Vé-
lez. Esta situacion ha generado
una bolsa de pacientes sin diag-
nosticar o con un diagndstico in-
correcto.

En Espafia, se estima que hay
entre 800 y 1.000 pacientes con
AME pero muchos de ellos pue-
den no tener un correcto diag-
noéstico y por tanto no estar iden-
tificados. “En nuestro hospital,
por ejemplo, tenemos identifica-
dos unos diez pacientes con AME
enelarea de Almeria, pero sabe-
mos que en nuestra misma zona
debe haber més casos”, explica
laneurdloga.

El diagnéstico definitivo de
AME pasa por un estudio gené-
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Espinal ha cambiado drasticamente ® Sin embargo,
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Detectar la AME,
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El diagnéstico definitivo de la enfermedad pasa por un estudio genético.
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‘Piensa raro’, una iniciativa para un mejor diagnostico

La necesidad de mejorar el in-
fradiagndstico de las enferme-
dades neuromusculares ha pro-
propiciado el lanzamiento de la
campafa Piensa Raro, impulsa-
da por la compaiifa Roche y pre-
sentada en el contexto de la
LXXVI Reunién Anual de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia
SEN), que se ha celebrado esta
semana en Valencia. La identifi-
cacidén de pacientes —como los
que conviven con Atrofia Mus-
cular Espinal- es crucial, espe-

cialmente porque algunos de
ellos fueron diagnosticados en el
pasado, pero dejaron de seguir
controles en neurologia debido a
la falta de tratamientos disponi-
bles en ese momento. “Es funda-
mental aumentar el conocimiento
de la enfermedad entre especia-
listas. Una de las principales la-
gunas es que las patologias poco
frecuentes, como la AME, no sue-
len ser un tema recurrente en los
programas de formacion conti-
nuada”, explica la doctora Beatriz

Vélez. De este modo, “es muy
importante sensibilizar a los
profesionales sanitarios, como
neurdlogos, médicos de familia
y otros especialistas sobre las
distintas enfermedades minori-
tarias, y educar en las sefiales
clave que puedan guiar al profe-
sional en su préctica clinica a la
hora de identificar a los pacien-
tes. Se trata de que el médico
también se plantee: ¢Podria es-
tar ante un caso de AME?",
apunta la doctora Vélez.

tico. Sin embargo, Vélez desta-
ca que aun existen barreras que
deben superarse para lograr un
diagnéstico mds rapido y efi-
ciente”.

Por otro lado, la Inteligencia
Artificial se perfila como una he-
rramienta util para poder “esta-
blecer patrones clinicos que ayu-
den a identificar a los pacientes
antes de que la enfermedad avan-
ce y podria ser una gran ayuda.
Ademas, las bases de datos nacio-
nales e internacionales de pa-
cientes estdn siendo clave para
entender mejor esta enfermedad
rara”, afiade la doctora.

El panorama terapéutico ha
cambiado drdsticamente en los
dltimos cinco afios con la apro-
bacién de opciones terapéuticas
que pueden modificar la evolu-

‘ Dra. Beatriz Vélez
Especialista en Neurologia

Es fundamental
aumentar el
conocimiento entre los
propios especialistas”

cion de la AME. “Estos avances
han supuesto un antes y un des-
pués, especialmente para las
formas mas graves que se mani-
fiestan en la infancia”, explica
Vélez.

En los pacientes adultos, los
tratamientos han permitido es-
tabilizar la progresién de la en-
fermedad y mejorar la calidad de
vida. Sin embargo, el beneficio
depende de un diagndstico tem-
prano. “Es fundamental que es-
tos pacientes vuelvan a ser eva-
luados por un neurdlogo parare-
cibir un seguimiento multidisci-
plinar y valorar las opciones de
tratamiento”, subraya la espe-
cialista.

La identificacién de los pa-
cientes adultos con AME no solo
es crucial para ofrecerles trata-
mientos que mejoren su calidad
devida, sino también para avan-
zar en el conocimiento de la en-
fermedad. “Antes, la clasifica-
cién de los pacientes era muy ri-
gida, pero los tratamientos estan
cambiando los fenotipos de la
enfermedad. Poco a poco iremos
aprendiendo mds sobre estas
nuevas manifestaciones”, con-
cluye Vélez. De hecho, subraya
que “antes se pensaba que esta
era una enfermedad exclusiva-
mente de neurona motora y con
el tiempo se ha visto que no”.
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Boom de indicaciones. Tras mas de 40
afios de desarrollo en los laboratorios, el
uso masivo de los farmacos GLP contra la
diabetes y la obesidad ha destapado otros
efectos en el organismo. Mejoras frente al
parkinson y el alzhéimer, una menor
conducta adictiva al alcohol o tabaco son
el objeto de estudio ahora de “un medica-
mento milagroso’, dice uno de sus ‘padres’

Por Pilar Pérez Jiménez llustraciones de Raul Arias
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I nuevo objeto de deseo de la Medicina tiene un nombre
poco sexy: agonistas de los GLP-1. Quiza le resulten mas
conocido si los bautizamos como la familia Ozempic. Un
clan en el que también destacan otros farmacos Wegoby,
Mounjaro, Saxenda y Byetta. «Podria considerarse un
‘medicamento milagroso’ si tenemos en cuenta todos los
efectos secundarios beneficiosos que estamos
encontrando en los agonistas GLP-1», se manifestaba
tajante en conversacion con este diario Joel E. Habener,
uno de los padres de este avance, al recoger el Premio
Princesa de Asturias de Investigacion Cientifica y Técnica.

Milagrosos, ttiles... y cada vez mas polivalentes.
Ademas de controlar la diabetes tipo 2 y de restar kilos a
la obesidad, como ya se ha comprobado, los expertos no
paran de encontrarles nuevos usos. «Los medicamentos
abase de GLP-1se estudian ampliamente en muchas
patologias: desde hepaticas metabdlicas hasta
enfermedades arteriales periféricas, pasando por el
parkinson, el alzhéimer y muchos trastornos cerebrales
caracterizados por adiccion o dependencia al alcohol,
tabaco y drogas», dice el endocrindlogo canadiense
Daniel Drucker, también Princesa de Asturias y que
comparte custodia creativa con otros cientificos.

La enumeracion realizada por este experto resulta tan
abrumadora como cargada de esperanza. «Podremos
esperar tener una gran cantidad de nueva informacién en
los proximos afios», asegura el profesor de Instituto de
Investigacion Lunenfeld-Tanenbaum del Hospital Mount
Sinai de Toronto. Descriptivamente, quizas, los agonistas
de GLP bien podrian ser como una navaja suiza, con
muiltiples funcionalidades. Quizas lo que mas se use en el
futuro sea la propia navaja: o sea, las acciones directas e
indirectas para reducir la glucosa y el peso corporal, para
lo que se disefi6 en un principio. Después, vendrian mas
aplicaciones: la reduccion de las complicaciones
cardiorrenales de las enfermedades metabdlicas. Aqui
llegamos esos otros utensilios de nuestra navaja como
las tijeras o el destornillador, porque podriamos hacer lo
mismo solo con un instrumento, aunque siempre es
mejor contar con uno ad hoc.

Y de ahi al abrelatas, al destornillador y al sacacorchos.
«Los medicamentos GLP-1 se estan explorando en una
amplia gama de trastornos neuroldgicos y psiquidtricos»,
apunta el endocrino canadiense. ;Y como se han dado
cuenta de todos esos otros efectos o futuras indicacio-
nes? Dado que los primeros GLP se aprobaron a
principios del siglo XXI y el boom de su aplicacion contra
la obesidad llevé a un uso masivo: mas de 20 millones de
adultos en EEUU.

Algunos comparan este hito con la llegada del Glivec
contra el cancer, del Prozac contra la depresion e incluso la
Aspirina. «La hemos utilizado durante 150 afios y no ha
sido hasta la segunda mitad del siglo XX cuando hemos
llegado a la conclusion de cudl era su funcién bioldgica y
por qué producia los efectos antiinflamatorios y
antitrombdticos que observdabamosy, destaca David
Pérez, jefe del Servicio de Neurologia del Hospital
Universitario 12 de Octubre (Madrid). «La medicina parte

de una actitud pragmatica sobre si una
sustancia funciona y muestra una eficacia
en un ensayo clinico con un fin. Y si
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hallamos otros efectos, debemos buscar
los porqués». Las secuelas alas que se
refiere Habener y los otros usos a los que

alude Pérez son todo un conjunto de patologias en las
que se ha visto que el uso de los agonistas de los GLP-1
reportan beneficios. La fama mundial la han cosechado
adelgazando al personal desde Elon Musk hasta un
elenco muy amplio de estrellas de Hollywood.

Lejos de la frivolidad de este uso hay mas de 40 afios
de trabajo en laboratorios que buscaban una forma de
combatir la diabetes tipo 2 que sufren en el mundo més
de 500 millones de personas, una enfermedad que
supone el inicio de otras muchas. Hace casi un afio, las
revistas Science y Nature sefialaron a estos farmacos como
los avances de la temporada y les dedicaron espacio por
marcar un punto de inflexién en el abordaje de la pérdida
de peso, entendida como una enfermedad. H. Holden
Thorp, editor jefe de las publicaciones de Sciencelo
bautiz6 como la «sensacion médica del afio», al tiempo
que planteaba como se iba a compaginar pérdidas de
peso de mas de un 20%, control de la diabetes con

“Sorprendentemente, los pacientes que
toman GLP-1 reportan menos antojos, no
solo de comida, también en conductas
adictivas como fumar, beber y tomar drogas”

tratamientos caros (mds de 1.000 ddlares al mes) que se
necesitarian a largo plazo.

El uso masivo por sus efectos adelgazantes ha
brindado la oportunidad a la Ciencia de observar efectos
«fuera del objetivo primario» del GLP-1. «<Sorprendente-
mente, las personas que toman GLP-1RA informan
reducciones de los antojos no solo de comida sino
también de conductas adictivas como fumar, beber,
tomar drogas y ludopatia», asegura Habener. Junto a
ello, el GLP-1parece aliviar la depresion y la ideacion
suicida, anade el investigador estadounidense. «Es
probable que estos efectos conductuales estén mediados
por receptores de GLP-1 distribuidos por todo el sistema
nervioso central e involucren sefializacion dopaminérgi-
can, sostiene Habener, basandose en estudios
observacionales que han ido tejiendo hipétesis y que
luego se han convertido en ensayos clinicos para
verificar cada uno de los supuestos en los que el farmaco
te quita las ganas de algo.

sCudl es el secreto de los GLP-12 «Estos farmacos nacen
de una sustancia que tenemos en nuestro organismo. El

GLP-1es una sefial que envia el intestino cuando llega el g;lfgL ;fgg} o
alimentoy le dice al cerebro que no hace faltacomermas, | 1. o1 6L Pla
al estémago que descanse y al resto del organismo quese | ,.ors1a que
prepare para metabolizar los nutrientes que hemos serd la clave en
ingerido, entre ellos la glucosa», dice Francisco el desarrollo
Tinahones, investigador del CIBEROBN, director de férmacos.
Cientifico del IBIMA. «Tiene un efecto holistico en todo el
organismo y por lo que sabemos hasta ahora todos sus -
efectos son positivos», afiade el también jefe de FARMACO.
Endocrinologia y Nutricién del Hospital Universitario El primero se
Virgen de la Victoria (Malaga). aprobd en

Lo que hoy se observa ha sido el fruto de décadas de 2000 parala
trabajo en distintos equipos de trabajo aambos lados diabetes, en
del Atlantico. «El viaje desde el laboratorio hasta el obesidad llegd La explicacion cientifica detrds de su caracteristica de Ana de Hollanda, coordinadora del 4rea de obesidad de
paciente comenzd con nuestra curiosidad sobre comose | €r2004. multiusos se debe a que la pérdida de peso influye de la Sociedad Espafiola de Endocrinologia y Nutricion
sintetiza la hormona glucagén en las células endocrinas forma indirecta los procesos de inflamacién del (SEEN), detalla el impacto de estos farmacos en el cerebro:
del pancreasy el intestino del rape», describe Habener. organismo y la activaciéon neuronal del receptor GLP-1. «Tiene efectos neuroprotectores, ya que reducen el estrés
«Con tecnologia de ADN recombinante, clonamos elgen | AVANCE. De forma directa actua a través de la activacion del oxidativo y la inflamacion cerebral. Regulan el apetito y el
que codifica el proglucagén y revelamos asf el GLP-1 :N“_["’ e';V receptor GLP-1enlas células T (las que ayudan a metabolismo. Mejora la funcion cognitiva, es decir la
codificado con el glucagdn. Durante las cinco décadas Science’lo proteger el cuerpo de las infecciones y a combatir el memoriay el aprendizaje . Estos efectos son claves en
siguientes, la investigacion y los estudios clinicos consldem.ron cancer), al tiempo que reduce las complicaciones al enfermedades como el alzhéimer. Modulan el eje intestino-
mostraron su eficacia» como~el hito actuar sobre el receptor GLP-1en muiltiples drganos. cerebro, con implicaciones importantes en la salud mental...

5 del afio en . , z x p . . Reer
Desde Dinarmaca, Jens Juuls Holst pone el acento en o &Por qué una sola molécula arregla mas de un Los andlogos de GLP1 tienen un potencial terapéutico que

las aportaciones del viejo continente en la autoria del
avance: «La historia europea empez?d antes». Alla por la
década de los 70, Holst queria conocer como se
producian las ulceras en los pacientes y como las
cirugias producian en ellos un efecto hipoglucémico.
«Descubrimos el péptido similar al glucagén tipo1y 2,
con influencia en el pancreasy el intestino», recuerda.
«Miles de pruebas y décadas después nos dimos cuenta
de que puede tener muiltiples acciones en varias
funciones de los 6rganos. Esta es probablemente la
noticia mas importante sobre esto».

problema a la vez? Karolina Skibicka, neurocientifica de
la Universidad Penn State en Pensilvania (EEUU),
establece dos posibles razones: «Uno, los receptores de
GLP-1 estan distribuidos por todo el cerebro, y si el
receptor esta ahi significa que la actividad en estas areas
cerebrales puede verse alterada por los analogos de
GLP-1. Dos, la obesidad y la disfuncién metabolica
relacionada afectan a todo el cuerpo, incluido el cerebro,
por lo que atenuar o revertir la obesidad tiene el
potencial de mejorar muchas otras afecciones que se
ven exacerbadas por el exceso de peso patologicon.

vamas alla de la salud metabolica, sino también podrian
tener lugar en la salud cerebral y mental».

Los neur6logos buscan su entrada en el botiquin de los
farmacos contra enfermedades neurodegenerativas. «Son
opciones muy prometedoras», apunta Alvaro Sanchez Ferro,
coordinador del Grupo de Estudio de Trastornos del
Movimiento de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN).
«Las primeras llegan de los estudios observacionales de
pacientes que toman estos farmacos, en los que se ve que
hay una disminucion de sintomas neuroldgicos
relacionados», comenta David Pérez, jefe del Servicio de
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Neurologia del Hospital Universitario 12 de Octubre (Madrid).

Algunos trabajos ya comunicados, pero todavia sin publicar
en revistas apuntan a una reduccion de un freno en el dete-
rioro cognitivo de pacientes con alzhéimer que tomaban
liraglutida (Saxenda) de hasta un 18%. «Hay que ser
prudente y ver bien los ensayos», advierte el neurélogo que
también ejerce en el Hospital La Luz, que espera que se
publiquen nuevos estudios proximamente con mas datos.
Pérez cuenta que en su hospital ya han comenzado un
ensayo clinico con pacientes, que no contara con resultados
hasta 2026 0 2027. Al tiempo, asegura que en este momento
hay mas hipétesis que realidades. «Debemos conocer qué
efectos provocan y donde», subraya Pérez. «Se les atribuyen
la regulacion de la microglia y los astrocitos», células
inflamatorias responsables de las alteraciones que se dan
enlaneurodegeneracion. También, en los estudios
observacinales, sorprende que esos efectos se vean a corto
plazo, cuando estos cambios se suelen ver en espacios de
tiempo mas largo. Por eso, insistimos en ser prudentes».
También Pérez anota otra de las fortalezas de estos
medicamentos: atravesar la barrera hematoencefdlica. «<No

todos lo hacen», puntualiza y menciona que la
semaglutida (Ozempic) si lo consigue. Deja claro que
no es la primera clase de farmacos que lo hace, pero
su poder residiria en «la hipdtesis de que podria
regular, incluso limitar, la entrada al cerebro del paso
de células inflamatorias».

En el campo del parkinson, Sanchez Ferro destaca
«un efecto modificador de enfermedad»: o sea, que «al
tomar este tipo de farmacos se podia un poco como
enlentecer la progresion» de los sintomas. Los
estudios principales se concentran, de momento, en
«grupos de Reino Unido y Francia», asegura el
coordinador de la SEN. En concreto, Tom Foltyne,
neurologo de University College London, comenzd las
averiguaciones con uno de los primeros GLP,
exenatide, en 2008. Entonces, ya demostro las
propiedades neuroprotectoras en modelos animales.

Séanchez Ferro sostiene que «no se sabe exactamente
el mecanismo» por el cual funcionan, pero si se conoce
que «estos receptores estan relacionados con el
metabolismo a nivel de la célula». En los trabajos de
Foltyne se sefiala como el exenatide reduce la
inflamacion y mejora la funcion mitocondrial. Esto
serviria para permitir a las neuronas empezar a trabajar
de nuevo y mejorar los sintomas motores.

SOBRE EL TERRENO. Hay un curioso bar en la
ciudad de Baltimore en Maryland que va a recibir de
aqui 22026 no mas de unos cincuenta clientes. En
realidad, se trata de un laboratorio que va a probar en
condiciones reales si los farmacos anti-obesidad
funcionan contra el alcoholismo. «Vamos a medir esto
en un estudio doble ciego enfrentando placebo a

CEREBRO.

La hipdtesis
sobre el efecto
en la adiccion
sedebeala
presencia de
receptores GLP.

ALZHEIMER.
Los ensayos
se centran en
saber y medir
elimpacto

en el retraso
cognitivo.

PARKINSON.
Los trabajos
intentan
descubrir
como se
reduce la
inflamacion.

Por ahora, los beneficios milmillonarios
de las patentes se dividen a ambos lados
del Atlantico, entre la danesa Novo Nordisk

y la estadounidense Eli Lilly

semaglutida, explica a este medio Lorenzo Leggio,
uno de los investigadores responsables en que
pertenece a los Institutos Nacionales de Salud (NIH).

Alos que acuden al este bar-laboratorio se los
expone al alcohol y se les realizan test, cuestionarios y
pruebas de imagen para ver qué ocurre. «Ven, huelen y
sostienen sus bebidas favoritas. Después unos toman
semaglutida y otros, un’ placebo, explica Leggio, que
recogera todos los datos para confirmar la hipdtesis
sobre silos GLP reducen la adiccidn y por qué. Se trata
del primer trabajo «sobre el terreno» tras diez afios
estudiando los efectos de los GLP en el campo de las
adicciones. Destaca que han publicado investigaciones
previas en modelos animales —«como otros grupos en
Suecia»— pero el objetivo del nuevo estudio es conocer
larazén de la «eliminacién del ansia por el alcohol».

La neurocientifica Skibicka, como otros expertos, ya
ha demostrado que «los receptores de GLP-1estan
presentes en las dreas cerebrales que controlan el
comportamiento motivado (por ejemplo, los antojos)».
La explicacion cientifica que sostiene esto «es que hay
un impacto en el drea tegmental ventral, donde se
encuentran los cuerpos celulares de la dopamina, y el
nucleo accumbens, donde la liberacién de dopamina
estd asociada a los comportamientos adictivos». Por lo
tanto, resume Skibicka, «la activacion de los receptores
de GLP-1 puede modular la dopamina del cerebro y los
comportamientos asociados a la dopamina, lo que
incluye la ansiedad por la comida, pero también por el
alcohol o las anfetaminas, por ejemplo».

Entre los inconvenientes de estos farmacos
aparentemente milagrosos no solo estan las listas de
los efectos secundarios dafiinos que puedan surgir en
el futuro, sino las dudas de quiénes son de verdad
candidatos a tomar estos medicamentos y también la
duracidn de los tratamientos. La lista, de momento,
se centra en los problemas gastrointestinales. «Dada la
cantidad de 6rganos y dreas cerebrales que tienen
receptores de GLP-1, creo que ain queda mucho por
aprender sobre los beneficios potenciales de estos
farmacos», explica Skibicka.

Dicho esto, esta cautela significa que podria haber
algunos efectos secundarios positivos que ain no
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hemos descubierto. «Aun necesitamos comprender
mejor cdmo llegan estos farmacos al cerebro y hasta qué
punto o profundidad lo hacen», remacha.

Sobre la duracion de los tratamientos, los ensayos
intentan dilucidar si estamos ante farmacos para toda la
vida. Esto es, si serian tratamientos crénicos para
enfermedades que no se curan pero que se pueden
controlar o mantener a raya gracias a estas terapias. La
revista JAMA ha dedicado recientemente un articulo a
esa incognita que impide que muchos paises financien
los farmacos a largo plazo por su elevado precio. La
cardiologa Sadiya S. Khan, de la Facultad de Medicina
Feinberg de la Universidad Northwestern en Chicago,
junto con colegas de otros centros estadounidenses,
ponia el acento en las consecuencias de discontinuar
los tratamientos por el riesgo de revertir los beneficios
alcanzados.

Bien se conoce que los ultimos GLP-1 mas potentes,
como Wegoby y Mounjaro, han conseguido
disminuciones de peso de entre el 10% y el 20%. Los
resultados de grandes ensayos clinicos han demostrado
ademas que reducen problemas graves de corazon en
pacientes con diabetes, nefropatia diabética y, en no
diabéticos, en personas con sobrepeso y obesidad y
enfermedad cardiovascular previa.

Desde un punto estricto, tanto para la diabetes como
para la obesidad estos farmacos se disefiaron como
tratamientos crénicos y a largo plazo como comple-
mento ala dieta y el ejercicio. Sin embargo, ya en el
ensayo Select, casi el 30% de los participantes del grupo
de semaglutida abandonaron el formaco. En
condiciones reales de uso se ha estimado que, al afio de
iniciar el tratamiento, el porcentaje de cese de la terapia
se situa entre el 50% y el 75%.

2En qué se traduce este abandono? Como en casi
cualquier otra enfermedad, que vuelvan sus sintomas.
Si dejamos de tomar el antihipertensivo, la tensién se
descontrola. Si abandonamos las estatinas, el colesterol
sube de nuevo. Si dejamos los GLP contra la obesidad,
llega el temido efecto yo-yo del peso, pero también se
pierden los otros beneficios de control de la diabetes y la
mejora cardiovascular.

Si el problema es la sostenibilidad econdmica de los
sistemas y el bolsillo del paciente, hay que buscar
opciones. Estos farmacos, sin financiacion del sistema
sanitario en Espafa por el momento, cuestan una
media de 200 euros, segtin dosis. Jennifer Manne-
Goehler, de la Universidad de Harvard, escribid junto a
investigadores estadounidenses y sudafricanos un
articulo reciente en JAMA Internal Medicine en el que se
abordaba este problema. Si se asume que la obesidad es
una enfermedad crénica no esta claro si los pacientes
que reciben GLP-1tienen que «mantenerse con dosis
completas o si existen otras alternativas, como reducir
la cantidad del farmaco que se administra o espaciar la
administracion de las dosis».

Para ajustar quién, como y cuando deben recibir qué
tratamiento un reciente editorial de la revista Nature
abordaba la necesidad de entender las caracteristicas
de los pacientes: «conocer como las diferencias
genéticas, clinicas y demograficas intervienen en la
pérdida de peso resulta clave». Sobre todo, incidia en
que, si hay beneficios mas alla de 1a obesidad, discernir
el riesgo de comorbilidades basadas en la edad, sexo y
raza ayudara a no dejar a nadie fuera.

La patente de los GLP se divide en la actualidad a
ambos lados del atlantico. Entre la danesa Novo Nordisk
y la estadounidense Eli Lilly se reparten los dividendos
enla actualidad. Solo en 2024, seguin la consultora Citi se
prevé importantes cifras de facturacion estimando las
ventas contra la diabetes en 23.000 y 18.000 millones de
dolares, respectivamente, mientras que las ventas contra
la obesidad se proyectan en 9.000 y 6.000.

Aunque competidores no le faltan, sobre todo en los
mercados asiaticos. Dados los usos muiltiples y el
inabarcable mercado que supone la suma de los
pacientes con obesidad, diabetes y enfermedades
cardiovasculares, ademas de las patologias
neuroldgicas y los trastornos adictivos, el nuevo santo
grial de los laboratorios farmacéuticos es un botin muy
codiciado. de ahi que la OMS haya adevertido sobre un
auemento de las falsificaciones en los tltimos afios.

Con todos estos ingredientes, Habener concluye los
GLP son un logro de la humanidad. Y que ya hoy estan
cumpliendo su objetivo: «Mejorar la salud y el bienestar
de las personas en todo el mundo».
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La Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad rara,
genética y progresiva que afecta
alas neuronas motoras encarga-
das de controlar los musculos.
Aunque histéricamente se ha
asociado mas a la poblacidn pe-
didtrica, en los tltimos afos los
especialistas estan poniendo el
foco en un grupo de pacientes
adultos que, en muchos casos,
no cuentan con un diagndstico
claro. “En el paciente adulto, el
diagnoéstico de AME es bastante
diferente al de los nifios”, expli-
caladoctora Beatriz Vélez, espe-
cialista en Neurologia del Hospi-
tal Universitario Torrecardenas
(Almeria). En los menores, los
sintomas son mds homogéneos,
lo que facilita que los pediatras
puedan sospechar la enferme-
dad y solicitar un estudio genéti-
co. Sin embargo, en los adultos,
la variabilidad en la forma en la
que se manifiesta la enfermedad
complica su identificacién.

“Hay pacientes que tienen sin-
tomas leves y siguen caminando,
pero con limitaciones que pro-
gresan con el tiempo, mientras
que otros presentan una pérdida
severa de movilidad, estdn en si-
lla de ruedas y requieren ventila-
cién asistida o soporte nutricio-
nal”, detallala doctora Vélez. Es-

En Espafia se
estima que hay
entre 800y 1000
pacientes con AME

tavariabilidad clinica puede lle-
var a confusiones diagnosticas,
siendo la AME erréneamente eti-
quetada como una distrofia mus-
cular, una enfermedad del ner-
vio periférico o incluso otra pa-
tologia de la neurona motora co-
mo la ELA.

Aestadificultad se suma el he-
cho de que muchos pacientes
diagnosticados en el pasado per-
dieron el seguimiento por parte
del especialista. “Antes, al no ha-
ber tratamientos disponibles, no
siempre se realizaba un diagnés-
tico genético de forma rutinaria,
ylos pacientes dejaban de acudir
al neurdélogo porque no habia
nada que ofrecerles”, sefiala Vé-
lez. Esta situacion ha generado
una bolsa de pacientes sin diag-
nosticar o con un diagndstico in-
correcto.

En Espafia, se estima que hay
entre 800 y 1.000 pacientes con
AME pero muchos de ellos pue-
den no tener un correcto diag-
néstico y por tanto no estar iden-
tificados. “En nuestro hospital,
por ejemplo, tenemos identifica-
dos unos diez pacientes con AME
enelarea de Almeria, pero sabe-
mos que en nuestra misma zona
debe haber més casos”, explica
laneurdloga.

El diagnéstico definitivo de
AME pasa por un estudio gené-

® E( panorama terapéutico de la Atrofia Muscular

Espinal ha cambiado drasticamente ® Sin embargo,

muchos pacientes adultos siguen sin diagnosticar

Detectar la AME,
un desatio clinico

El diagnéstico definitivo de la enfermedad pasa por un estudio genético.
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‘Piensa raro’, una iniciativa para un mejor diagnodstico

La necesidad de mejorar el in-
fradiagndstico de las enferme-
dades neuromusculares ha pro-
propiciado el lanzamiento de la
campafa Piensa Raro, impulsa-
da por la compaiifa Roche y pre-
sentada en el contexto de la
LXXVI Reunién Anual de la So-
ciedad Espafiola de Neurologia
SEN), que se ha celebrado esta
semana en Valencia. La identifi-
cacion de pacientes —como los
que conviven con Atrofia Mus-
cular Espinal- es crucial, espe-

cialmente porque algunos de
ellos fueron diagnosticados en el
pasado, pero dejaron de seguir
controles en neurologia debido a
la falta de tratamientos disponi-
bles en ese momento. “Es funda-
mental aumentar el conocimiento
de la enfermedad entre especia-
listas. Una de las principales la-
gunas es que las patologias poco
frecuentes, como la AME, no sue-
len ser un tema recurrente en los
programas de formacion conti-
nuada”, explica la doctora Beatriz

Vélez. De este modo, “es muy
importante sensibilizar a los
profesionales sanitarios, como
neurdlogos, médicos de familia
y otros especialistas sobre las
distintas enfermedades minori-
tarias, y educar en las sefiales
clave que puedan guiar al profe-
sional en su practica clinica a la
hora de identificar a los pacien-
tes. Se trata de que el médico
también se plantee: ;Podrfa es-
tar ante un caso de AME?",
apunta la doctora Vélez.

tico. Sin embargo, Vélez desta-
ca que aun existen barreras que
deben superarse para lograr un
diagnéstico mas rapido y efi-
ciente”.

Por otro lado, la Inteligencia
Artificial se perfila como una he-
rramienta util para poder “esta-
blecer patrones clinicos que ayu-
den a identificar a los pacientes
antes de que la enfermedad avan-
ce y podria ser una gran ayuda.
Ademas, las bases de datos nacio-
nales e internacionales de pa-
cientes estan siendo clave para
entender mejor esta enfermedad
rara”, afiade la doctora.

El panorama terapéutico ha
cambiado drdsticamente en los
altimos cinco afios con la apro-
bacion de opciones terapéuticas
que pueden modificar la evolu-

‘ Dra. Beatriz Vélez
Especialista en Neurologia

Es fundamental
aumentar el
conocimiento entre los
propios especialistas”

cién de la AME. “Estos avances
han supuesto un antes y un des-
pués, especialmente para las
formas mas graves que se mani-
fiestan en la infancia”, explica
Vélez.

En los pacientes adultos, los
tratamientos han permitido es-
tabilizar la progresién de la en-
fermedad y mejorar la calidad de
vida. Sin embargo, el beneficio
depende de un diagndstico tem-
prano. “Es fundamental que es-
tos pacientes vuelvan a ser eva-
luados por un neurdlogo parare-
cibir un seguimiento multidisci-
plinar y valorar las opciones de
tratamiento”, subraya la espe-
cialista.

La identificacion de los pa-
cientes adultos con AME no solo
es crucial para ofrecerles trata-
mientos que mejoren su calidad
devida, sino también para avan-
zar en el conocimiento de la en-
fermedad. “Antes, la clasifica-
cién de los pacientes era muy ri-
gida, pero los tratamientos estan
cambiando los fenotipos de la
enfermedad. Poco a poco iremos
aprendiendo mds sobre estas
nuevas manifestaciones”, con-
cluye Vélez. De hecho, subraya
que “antes se pensaba que esta
era una enfermedad exclusiva-
mente de neurona motora y con
el tiempo se ha visto que no”.
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