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28 de febrero 2018: Día Mundial de las Enfermedades Raras 

LA INVESTIGACIÓN DE ENFERMEDADES RARAS, MOTOR DE LA 

MEDICINA DE PRECISIÓN 

• El Grupo Español de Tumores Huérfanos e Infrecuentes celebra los avances científicos 

dirigidos a aislar las alteraciones moleculares que provocan la enfermedad: “Nos 

permiten usar terapias que antes no estaban disponibles para los tumores menos 

frecuentes” 

• La investigación en enfermedades raras ha favorecido un cambio de paradigma para las 

terapias dirigidas que hoy benefician a millones de pacientes en el mundo  

28 de febrero de 2018.- El Día Mundial de las Enfermedades Raras acostumbra a celebrarse el 29 de 

febrero, el día más “raro” del año, si bien en años no bisiestos, como el actual, se traslada al último día 

de febrero, algo también infrecuente. Hoy la comunidad científica y también los pacientes que sufren 

las enfermedades menos comunes conmemoran los avances científicos que han permitido abordar 

sus patologías con mayor optimismo que hace unos años. 

“Esta celebración permite comunicar a pacientes y familiares que no están solos, que hay un grupo 

de profesionales trabajando para favorecer una mejor gestión y estrategia de tratamientos de estas 

patologías”, tal como indica el Dr. Ramón de las Peñas, recién renombrado presidente del Grupo 

Español de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) y Jefe del Servicio de Oncología Médica del 

Hospital Provincial de Castellón. 

Desde su creación en 2012, GETHI se ha convertido en el referente de nuestro país en lo que a tumores 

raros se refiere. Su trabajo ha sido clave a la hora de crear registros de tumores raros, “una 

herramienta muy útil que unifica la experiencia de múltiples clínicos en el manejo de un tipo de tumor 

en el que normalmente existe poca experiencia, algo que resulta muy útil para la toma de 

decisiones”. 

Precisamente la investigación de alteraciones infrecuentes que exige este tipo de patologías ha 

favorecido el desarrollo de técnicas concretas de análisis que han supuesto un “campo abonado 

para las terapias dirigidas”, tal como explica el Dr. Jesús García-Donas, director del Programa de 

Tumores Ginecológicos y Genitourinarios del Centro Integral Oncológico Clara Campal (CIOCC). “Lo 

que ahora nos parece habitual, buscar para cada paciente una terapia concreta, hace unas 

décadas era inimaginable. Las técnicas derivadas de la investigación de enfermedades raras fueron 

el primer cambio de paradigma donde estos tratamientos demostraron utilidad. Este cambio de 

pensamiento ha favorecido grandes descubrimientos que han beneficiado a millones de pacientes en 

el mundo”. 

Nuevos tratamientos disponibles 

Ese cambio de paradigma avanza de la mano de nuevas técnicas diagnósticas y terapéuticas como 

la biopsia líquida o la inmunoterapia, que permiten aislar  alteraciones moleculares más allá del origen 

del tumor, que deja de tener la importancia de antaño. 

 



Una circunstancia de consecuencias revolucionarias para los pacientes que sufren tumores 

infrecuentes. En palabras del Dr. García-Donas “en tumores raros no se pueden juntar 

grandes poblaciones que faciliten la aprobación de tratamientos; sin embargo, hay 

alteraciones moleculares que se pueden tratar, así que encontrarlas en este tipo de 

tumores nos permite usar terapias que antes no habrían estado disponibles para ellos”. 

Más allá de la farmacología, también la nueva forma de concebir la investigación 

científica derivada de la medicina de precisión favorece a las patologías infrecuentes. 

No en vano, tal como explica el mismo doctor, “el conocimiento molecular hace que lo 

que antes fueran grandes patologías generales se divida en patologías cada vez más raras; 

dentro de los tumores frecuentes es cada vez más habitual separarlos en pequeñas 

poblaciones”. 

Así, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un manejo 

independiente del tejido en el que nació la neoplasia. Las terapias, por tanto, tendrán que 

buscar, cada vez más, aprobaciones en nichos definidos por características genéticas 

moleculares y no por grandes núcleos de pacientes, lo que de alguna manera convertirá a 

todos los tumores, por genérico que sea su origen, en una enfermedad “rara”. 

Grupo GETHI y su compromiso con las enfermedades raras: 

El Grupo Español de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) nació en 2012 con el objetivo 

de impulsar y fortalecer la investigación de los tumores raros, que afectan a más de cuatro 

millones de personas en Europa y suponen el 22% de los pacientes de cáncer en España. 

Desde entonces, han avanzado en la creación de una red de expertos implicados en el 

estudio y registro de este tipo de tumores, han impulsado la investigación sobre los mismos y 

promueven la formación e información entre los profesionales de la oncología. 

Su trabajo ha logrado importantes avances desde entonces y, lo más importante, ha 

contribuido a mitigar la sensación de aislamiento que sienten los pacientes diagnosticados 

de este tipo de patologías infrecuentes. 

Con proyectos respaldados por una media de edad inferior a 40 años, GETHI está 

resultando ser un motor para la investigación y el impulso a científicos jóvenes. En su 

compromiso está el reto permanente por conseguir que los pacientes con tumores raros 

tengan acceso a fármacos no aprobados en esa indicación y que son potencialmente 

útiles. En palabras de su presidente, “las trabas administrativas en estos casos no deberían 

impedir que el paciente tenga disponibilidad de uso de esos fármacos, en casos donde se 

ha demostrado su eficacia o cuando se pueda demostrar una determinada diana 

molecular que lo hace recomendable en ese caso particular”. 
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 Cadena Ser 

La Ventana. 28 febrero 

 Radio 99.9 Valencia Radio 

El Forcat de Silvia. 1 marzo 

 Gaceta médica 

Tribuna “A Corazón Abierto” (dr De las Peñas) 

Declaraciones Dr. García-Donas 
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 Maduralia 



AGENCIAS 



http://www.servimedia.es/busqueda/noticias/gethi  

http://www.servimedia.es/busqueda/noticias/gethi


RADIO 



Programa La Ventana- Comunidad Valenciana: 

ESCUCHAR AUDIO 

http://cadenaser.com/emisora/2018/02/28/radio_valencia/1519846827_647890.html
http://cadenaser.com/emisora/2018/02/28/radio_valencia/1519846827_647890.html


Programa El Forcat de Silvia: 
 
Entrevista 2 marzo, a partir del minuto 40’50’’: 
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La biopsia líquida y la inmunoterapia, claves para abordar los 
tumores raros 
Investigadores españoles crean un sistema de diagnóstico genético preimplantatorio 
no invasivo mediante biopsia líquida (20/02) 

MADRID, 28 (SERVIMEDIA) 

Nuevas técnicas diagnósticas y terapéuticas como la biopsia líquida y la 
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares más allá del origen de un 
tumor raro, lo que permite su abordaje terapéutico, según destaca el Grupo Español 
de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) con motivo de la celebración, este 
miércoles, del Día Mundial de las Enfermedades Raras. 

Según recordó el presidente del Gethi y jefe del servicio de Oncología Médica del 
Hospital Provincial de Castellón, el doctor Ramón de las Peñas, "esta celebración 
permite comunicar a pacientes y familiares que no están solos, que hay un grupo de 
profesionales trabajando para favorecer una mejor gestión y estrategia de 
tratamientos de estas patologías". 

Nuevas técnicas diagnósticas y terapéuticas como la biopsia líquida y la 
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares. A este respecto, el director 
del Programa de Tumores Ginecológicos y Genitourinarios del Centro Integral 
Oncológico Clara Campal, el doctor Jesús García-Donas, subrayó que "en tumores 
raros no se pueden juntar grandes poblaciones que faciliten la aprobación de 
tratamientos; sin embargo, hay alteraciones moleculares que se pueden tratar, así 
que encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que antes no 
habrían estado disponibles para ellos". 

Más allá de la farmacología, también la nueva forma de concebir la investigación 
científica derivada de la medicina de precisión favorece a las patologías infrecuentes. 

De hecho, tal como explicó este experto, "el conocimiento molecular hace que lo que 
antes fueran grandes patologías generales se divida en patologías cada vez más 
raras; dentro de los tumores frecuentes es cada vez más habitual separarlos en 
pequeñas poblaciones". 

Así, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un 
manejo independiente del tejido en el que nació la neoplasia. "Las terapias, por 
tanto, tendrán que buscar, cada vez más, aprobaciones en nichos definidos por 
características genéticas moleculares y no por grandes núcleos de pacientes, lo que 
de alguna manera convertirá a todos los tumores, por genérico que sea su origen, en 
una enfermedad rara", puntualizó. 
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La biopsia líquida y la inmunoterapia, claves para abordar los 
tumores raros 
Investigadores españoles crean un sistema de diagnóstico genético preimplantatorio 
no invasivo mediante biopsia líquida (20/02) 

MADRID, 28 (SERVIMEDIA) 

Nuevas técnicas diagnósticas y terapéuticas como la biopsia líquida y la 
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares más allá del origen de un 
tumor raro, lo que permite su abordaje terapéutico, según destaca el Grupo Español 
de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) con motivo de la celebración, este 
miércoles, del Día Mundial de las Enfermedades Raras. 

Según recordó el presidente del Gethi y jefe del servicio de Oncología Médica del 
Hospital Provincial de Castellón, el doctor Ramón de las Peñas, "esta celebración 
permite comunicar a pacientes y familiares que no están solos, que hay un grupo de 
profesionales trabajando para favorecer una mejor gestión y estrategia de 
tratamientos de estas patologías". 

Nuevas técnicas diagnósticas y terapéuticas como la biopsia líquida y la 
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares. A este respecto, el director 
del Programa de Tumores Ginecológicos y Genitourinarios del Centro Integral 
Oncológico Clara Campal, el doctor Jesús García-Donas, subrayó que "en tumores 
raros no se pueden juntar grandes poblaciones que faciliten la aprobación de 
tratamientos; sin embargo, hay alteraciones moleculares que se pueden tratar, así 
que encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que antes no 
habrían estado disponibles para ellos". 

Más allá de la farmacología, también la nueva forma de concebir la investigación 
científica derivada de la medicina de precisión favorece a las patologías infrecuentes. 

De hecho, tal como explicó este experto, "el conocimiento molecular hace que lo que 
antes fueran grandes patologías generales se divida en patologías cada vez más 
raras; dentro de los tumores frecuentes es cada vez más habitual separarlos en 
pequeñas poblaciones". 

Así, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un 
manejo independiente del tejido en el que nació la neoplasia. "Las terapias, por 
tanto, tendrán que buscar, cada vez más, aprobaciones en nichos definidos por 
características genéticas moleculares y no por grandes núcleos de pacientes, lo que 
de alguna manera convertirá a todos los tumores, por genérico que sea su origen, en 
una enfermedad rara", puntualizó. 
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