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28 de febrero 2018: Dia Mundial de las Enfermedades Raras ellli
LA INVESTIGACION DE ENFERMEDADES RARAS, MOTOR DE LA
MEDICINA DE PRECISION

+ El Grupo Espaiiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes celebra los avances cientificos
dirigidos a aislar las alteraciones moleculares que provocan la enfermedad: “Nos
permiten usar terapias que antes no estaban disponibles para los tumores menos

frecuentes”

+ Lainvestigacion 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 Dia Mundial de las Enfermedades Raras acostumbra a celebrarse el 29 de
febrero, el dia mds “raro” del afo, si bien en afos no bisiestos, como el actual, se traslada al Ultimo dia
de febrero, algo también infrecuente. Hoy la comunidad cientifica y también los pacientes que sufren
las enfermedades menos comunes conmemoran los avances cientificos que han permitido abordar

sus patologias con mayor optimismo que hace unos anos.

“Esta celebracion permite comunicar a pacientes y familiares que no estdn solos, que hay un grupo
de profesionales trabajando para favorecer una mejor gestion y estrategia de tratamientos de estas
patologias”, tal como indica el Dr. Ramén de las Penas, recién renombrado presidente del Grupo
Espaiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) y Jefe del Servicio de Oncologia Médica del

Hospital Provincial de Castellon.

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

raros se refiere. Su frabgjo ha sido clave a la hora de crear registros de fumores raros, “una
herramienta muy Util que unifica la experiencia de multiples clinicos en el manejo de un tipo de tumor
en el que normalmente existe poca experiencia, algo que resulta muy Ufil para la toma de

decisiones”.

Precisamente la investigacion de alteraciones infrecuentes que exige este tipo de patologias ha
favorecido el desarrollo de técnicas concretas de andlisis que han supuesto un “campo abonado
para las terapias dirigidas”, tal como explica el Dr. Jesus Garcia-Donas, director del Programa de
Tumores Ginecoldgicos y Genitourinarios del Centro Integral Oncoldgico 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 investigacidén de enfermedades raras fueron
el primer cambio de paradigma donde estos fratamientos 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 diagndsticas y terapéuticas como
la biopsia liquida o la inmunoterapia, que permiten aislar alteraciones moleculares mds allé del origen

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



Una circunstancia de consecuencias revolucionarias para los pacientes que sufren tumores
infrecuentes. En palabras del Dr. Garcia-Donas “en tumores raros no se pueden juntar
grandes poblaciones que faciliten la aprobacion de tratamientos; sin embargo, hay
alteraciones moleculares que se pueden tratar, asi que enconftrarlas en este tipo de

tumores nos permite usar terapias que antes no habrian estado disponibles para ellos™.

Md&s alléd de la farmacologia, también la nueva forma de concebir la investigaciéon

cientifica derivada de la medicina de precisién favorece a las patologias infrecuentes.

No en vano, tal como explica el mismo doctor, el conocimiento molecular hace que lo
gue antes fueran grandes patologias generales se divida en patologias cada vez mds raras;
dentro de los tumores frecuentes es cada vez mds habitual separarlos en pequenas

poblaciones”.

Asi, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un manejo
independiente del tejido en el que nacié la neoplasia. Las terapias, por tanto, tendrdn que
buscar, cada vez mds, aprobaciones en nichos definidos por caracteristicas genéticas
moleculares y no por grandes nUcleos de pacientes, lo que de alguna manera convertird 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 Espanol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) nacié en 2012 con el objetivo
de impulsar y fortalecer la investigacién de los tumores raros, que afectan a mds de cuatro
millones de personas en Europa y suponen el 22% de los pacientes de cdncer en Espana.
Desde entonces, han avanzado en la creacién de una red de expertos implicados en el
estudio y registro de este tipo de tumores, han impulsado la investigacién sobre los mismos y

promueven la formaciéon e informacion entre los profesionales de la oncologia.

Su frabajo ha logrado importantes avances desde entonces y, lo mds importante, ha
contribuido a mitigar la sensacién de aislamiento que sienten los pacientes diagnosticados

de este tipo de patologias infrecuentes.

Con proyectos respaldados por una media de edad inferior a 40 anos, GETHI estd
resultando ser un motor para la investigacién y el impulso a cientificos jévenes. En su
compromiso estd el reto permanente por conseguir que los pacientes con tumores raros
tengan acceso a farmacos no aprobados en esa indicacién y que son potencialmente
Utiles. En palabras de su presidente, “las frabas administrativas en estos casos no deberian
impedir que el paciente tenga disponibilidad de uso de esos fdrmacos, 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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La biopsia liquida y la inmunoterapia, claves para
abordar los tumores raros

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas
como la biopsia liguida y la inmunoterapia
permiten aislar alteraciones moleculares mas

, alla del origen de un tumor raro, lo que permite
t su abordaje terapéutico, segln destaca el
Se rw m ed | d Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e

Infrecuentes (Gethi) con motivo de la
celebracion, este miércoles, del Dia Mundial de
las Enfermedades Raras.

28 feb 2018 [10:00h | B
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Programa La Ventana- Comunidad Valenciana:

Dia Mundial de las Enfermedades Raras

El 22% de los pacientes con cancer sufre un tumor raro. Ramén de las Pefias, el presidente del Grupo Espafiol de Tumores
Huérfanos e Infrecuentes explica en la Ventana los avances de la ciencia en estos casos

Entrevista en la Ventana a Ramodn de las Penas

W INMAPARDO | Valencla 28/02/2018 - 20:40 h. CET

El Dia Mundial de las Enfermedades Raras acostumbra a celebrarse el 29 de febrero,
el dia mas “raro” del afio, si bien en afios no bisiestos, como el actual, se traslada al

tltimo dia de febrero.

Hoy la comunidad cientifica y también los pacientes que sufren las enfermedades
menos comunes conmemoran los avances cientificos que han permitido abordar

sus patologfas con mayor optimismo gue hace unos afios.

escucha la entrevista a Ramon de las Pefias, recién renombrado presidente del
Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes y Jefe del Servicio de

Oncologia Médica del Hospital Provincial de Castellén


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

@ VALENCIA
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Programa El Forcat de Silvia:
Entrevista 2 marzo, a partir del minuto 40°50":

http://www.ivoox.com/02-03-2018-el-nou-forcat-2-hora-
audios-mp3 rf 24178546 1.html
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GACETA MEDICA

EDICION IMPRESA & EDICION ONLINE
http://www.gacetamedica.com/opinion/a-corazon-abierto/01titular-
opinion-01titular-opinion-LM1428841

El reto de trabajar con tumores
raros

Grupo Espafiol - Apellidos - GETHI - Pefias - Cargo - Ramdn - Investigacidn - Oncologia - Oncologia

000080

RAMON DE LAS PENAS, | 23feb 2018 -14:00h | » GacetaMedicaCom

Herramientas Presidente de GETHI
B imprimir El enfermo al que acaban de
) diagnosticar un tumor raro o infrecuente
Enviar

experimenta una especial soledad. Se
siente solo porque no encuentra
facilmente a otras personas que, como
él, tengan ese diagnéstico, pero su
soledad puede verse incrementada de
forma importante cuando al sentarse
delante del especialista éste le
manifieste que tampoco tiene
experiencia en un tipo asi de tumor. Se
produce asl una situacidn critica en la que el especialista debe ser capaz de
transmitir gue, a pesar de su inexperiencia, conoce a quien la tiene y tiene
acceso a esos especialistas expertos. El Grupo Espafiol de Tumores
Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) nacid hace seis afios como un grupo
dispar de oncélogos con interés en esos tumores de baja incidencia que se
consideran raros. Su objetivo inicial ya fue el permitir el acceso a los
especialistas con mas experiencia en determinados tipos de tumores, con los
que se pudiera compartir conocimiento y a los que poder recurrir en caso de
necesidad. Con el trabajo mediante grupos de expertos en red podriamos
disponer de una herramienta terapéutica mucho mas agil, podriamos disefiar
regisiros de casos y desde ellos poder elaborar proyectos de investigacion
basica asi como ensayos clinicos con farmacos. Progresivamente se han ido
incorporando al grupo otros especialistas relacionados con la patologia
tumoral infrecuente: bidlogos moleculares, anatomopatdlogos,
oncopediatras, cirujanos, radioterapeutas... reflejando el caracter
multidisciplinar del abordaje de estos tumores. El reto que supone trabajar
con tumores raros es apasionante tanto para el clinico como para el
investigador. En tumores infrecuentes se han hecho algunos de los
principales avances de la oncologlia de los Gltimos afios —por ejemplo los
tratamientos dirigidos a dianas moleculares—, que se han ido aplicando
paraddjicamente en el manejo de los tumores mas frecuentes. El estudio del
genoma del cdncer esta permitiendo identificar muchas mutaciones del ADN
tumoral como potenciales dianas terapéuticas y nos esta ensefiando gue si
hay un tipo de neoplasias en los gue la medicina personalizada o de
precision tiene una mayor relevancia es en los tumores de baja incidencia,
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porgue suelen ser tumores con dianas muy precisas. Sabemos gque la
investigacién basica -molecular- en estos tumores se ve reflejada de una
forma rapida y certera en la deteccion de dianas terapéuticas y es por ello
gue van de la mano la clinica, el diagndstico, la investigacian histologica-
molecular y la terapia individualizada. ¥ nuevamente la paradoja: los tumores
raros son en su mayoria huérfanos porque, a pesar de que las dianas son
muy precisas y las posibles terapias muy certeras, el acceso a esas terapias
esta muy limitado porgue son farmacos generalmente aprobados en tumores
de alta incidencia. El dificil acceso a farmacos potencialmente eficaces es la
norma en los pacientes con tumores raros, y revertir esa situacion debera ser
el objetivo final de nuestra lucha.

El estudio del genoma del cancer esta permitiendo
identificar muchas mutaciones del ADN tumoral
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GACETA MEDICA

http://www.gacetamedica.com/politica/una-carrera-por-la-equidad-en-
tumores-infrecuentes-EY1427710

Una carrera por la equidad en
tumores infrecuentes

M El trabajo en red se alza como la mejor herramienta para avanzar

. 40

Jesis Garcia-Donas, director del Programa de Tumores Ginecolégicos y Genitourinarios del Centro
Integral Oncolégico Clara Campal (Ciocc), y portavoz del Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e
Infrecuentes (Gethi).

Espafia - Madrid - Europa - Programa - Grupo Espafiol - Infrecuentes ( Gethi - Dia Mundial -
Genitourinarios del Centro Integral Oncolégico Clara Campal ( Ciocc - CARMEN M. LOPEZ - Infrecuentes - Gethi -
Jesus Garcla-Donas - Enfermedades raras - Investigacion - Oncologla - Madrid - Oncologia - Europa

a 0O

CARMEN M. LOPEZ Madrid | 23feb2018-12:39h | » GacetaMedicaCom

Herramientas
El Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) lleva
< Imprimir alrededor de seis afos trabajando con el objetivo de impulsar y fortalecer la
El Enviar investigacion de los tumores raros, que afectan a mas de cuatro millones de
personas en Europa y suponen el 22 por ciento de los pacientes de cancer
en Espana.

Desde entonces, han avanzado en la creacién de una red de expertos
implicados en el estudio y registro de este tipo de tumores, impulsando asi la
investigacion sobre los mismos y promoviendo la formacién e informacion
entre los profesionales de la oncologia. “El trabajo en red es cada vez mas
frecuente, pero se esta haciendo, por desgracia, de manera muy artesanal y
muy dependiente del médico y de la persona que tiene interés”, explica
Jesus Garcia-Donas, director del Programa de Tumores Ginecol6gicos y
Genitourinarios del Centro Integral Oncolégico Clara Campal (Ciocc).
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En el compromiso de Gethi esta el reto permanente por conseguir gue los
pacientes con tumores raros tengan acceso a farmacos no aprobados en esa
indicacidn y que son potencialmente Utiles. Precisamente son las trabas
administrativas las gue dificultan esta tarea y que el paciente tenga
disponibilidad de uso de estos farmacos.

Garcia-Donas explica que el grupo esta trabajando en un estudio molecular
abierto a todos los socios y a todos los pacientes y trata de buscar la
alteracion que esta presente en todos los tumores, pero sclamente en un uno
por ciento de los casos. "En este registro, tenemos ya mas de 300 pacientes
a nivel genético y ademas de alguna alteracion, nos centramos en ofras que
a veces nos permiten que, aungue el paciente no reciba el farmaco concreto
gue tenemos en mente, se le da otras oportunidades que de otra manera no
hubiera sido posible”.

En este sentido, el oncélogo apunta al trabajo en red. “La comunicacion
intercentros es fundamental, asi como poder compartir experiencias”.
Ademas, los hallazgos que ahora son, cada vez mas habituales, a nivel de
genética con este trabajo en red sera posible su mejor interpretacion.

Sin embargo, hay desafios en este campo. Las administraciones tanto
plublicas como privadas "deben ser conscientes de este problema y deben
ser mas flexibles a la hora de permitir el trasiego de pacientes”, incide.

Ademas considera que la industria farmacéutica también tiene tarea por
delante. Aungue ya se esta trabajando asli, explica que hay gque reconfigurar
el modelo de ensayos clinicos tal y como se concible a dia de hoy. “La
industria farmacéutica se tiene que dar cuenta de que los farmacos no
pueden ir dirigidos a grandes poblaciones”. En este sentido, los ensayos
clinicos tienen que estar mas focalizados en patologias concretas para poder
reclutar la informacién.

Ademas, “el paciente tiene que tener acceso al ensayo que le venga bien,
independientemente de que esté en su centro, en otra provincia o lugar”.

En este desafio, ademéas de hacer ensayos mas abiertos, reduciendo las
restricciones, considera que los médicos y pacientes también se tienen que
dar cuenta de esta oportunidad. Parece gue no estamos lejos, ya que como
asequra el oncélogo ya se esta comenzando a trabajar asi.

Estos tipos de tumores son cada mas frecuentes, ya gque cada vez se
subdividen mas y aparecen mas subtipos. "Empiezan a aparecer tumores
que antes considerabamos con una sola entidad y que habian estado
fraccionados y que la poblacidn que tiene ese subtipo de enfermedad es
cada vez mas pequena”.

Con todo, y con el Dia Mundial de las Enfermedades Raras apunto de llegar
esta claro que con los avances en el campo de |la oncologia esta cambiando
el paradigma. Por ello, en el dia “mas raroc del afic” (29 de febrero}, Gethi
guiere trasladar a la sociedad el trabajo y el esfuerzo que se esta haciendo
en este campo.
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FAVORECE UN CAMBIO DE PARADIGMA PARA LAS TERAPIAS

La investigacion de enfermedades raras,
motor de la medicina de precision

El Grupo Espanol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes celebra los avances cientificos dirigidos a aislar las alteraciones
moleculares que provocan la enfermedad: "Usamos terapias que antes no estaban disponibles para los tumores menos
frecuentes”.

(onsorci Hospi
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28.02.2018 - 10:15

El Dia Mundial de las Enfermedades Raras acostumbra a celebrarse el 29 de febrero, el dia mas "raro”
del afio, si bien en anos no bisiestos, como el actual, se traslada al dltimo dia de febrero, algo
también infrecuente. Hoy la comunidad cientifica y también los pacientes que sufren las
enfermedades menos comunes conmemoran los avances cientificos que han permitido abordar sus
patologias con mayor optimismo que hace unos anos.

"Esta celebracién permite comunicar a pacientes y familiares que no estan solos, que hay un grupo
de profesionales trabajando para favorecer una mejor gestion y estrategia de tratamientos de estas
patologias”, tal como indica el Doctor Ramén de las Pefias, recién renombrado presidente del Grupo
Espaiiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) y Jefe del Servicio de Oncologia Médica del
Hospital Provincial de Castellon.
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Desde su creacion en 2012, GETHI se ha convertido en el referente de nuestro pais 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 uatil que unifica la experiencia de multiples clinicos en el manejo de un tipo de tumor
en el que normalmente existe poca experiencia, algo que resulta muy util para la toma de
decisiones".

Ese cambio de paradigma avanza de la mano de nuevas técnicas
diagnésticas y terapéuticas

Precisamente la investigacion de alteraciones infrecuentes que exige este tipo de patologias ha
favorecido el desarrollo de técnicas concretas de analisis que han supuesto un “campo abonado
para las terapias dirigidas”, tal como explica el Doctor Jesus Garcia-Donas, director del Programa de
Tumores Ginecoldgicos y Genitourinarios del Centro Integral Oncolégico Clara Campal (HMCIOCC).
“Lo que ahora nos parece habitual, buscar para cada paciente una terapia concreta, hace unas
décadas era inimaginable. Las técnicas derivadas de la investigacion 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 diagndsticas y terapéuticas como
la biopsia liquida o la inmunoterapia, que permiten aislar alteraciones moleculares mas alla del
origen del tumor, que deja de tener la importancia de antano.

Una circunstancia de consecuencias revolucionarias para los pacientes que sufren tumores
infrecuentes. En palabras del Doctor Garcia-Donas “en tumores raros no se pueden juntar grandes
poblaciones que faciliten la aprobacion de tratamientos; sin embargo, hay alteraciones moleculares
que se pueden tratar, asi que encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que
antes no habrian estado disponibles para ellos”.

Mas alla de la farmacologia, también la nueva forma de concebir la investigacion cientifica derivada
de la medicina de precision favorece a las patologias infrecuentes. No en vano, tal como explica el
mismo doctor, “el conocimiento molecular hace que lo que antes fueran grandes patologias
generales se divida en patologias cada vez mas raras; dentro de los tumores frecuentes es cada vez
mas habitual separarlos en pequenas poblaciones”.

Asi, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un manejo
independiente del tejido en el que nacio la neoplasia. Las terapias, por tanto, tendran que buscar,
cada vez mas, aprobaciones en nichos definidos por caracteristicas genéticas moleculares y no por
grandes nucleos de pacientes, lo que de alguna manera convertira a todos los tumores, por genérico
que sea su origen, en una enfermedad “rara”.
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Dia mundial de las enfermedades raras
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EL “Dfa Mundial de las Enfermedades Raras” acostumbra a celebrarse el 29 de febrero, el dfa mas “raro” del
afo, si bien en afios no bisiestos, como el actual, se traslada al Gltimo dfa de febrero. En este dfa la
comunidad cientffica, y también los pacientes que sufren las enfermedades menos comunes, conmemoran los
avances cientlficos que han permitido abordar sus patologfas con mayor optimismo que hace unos afos.

February
Février

“Esta celebracién permite comunicar a pacientes y familiares que no estan solos, que hay un grupo de profesionales trabajando
para favorecer una mejor gestion y estrategia de tratamientos de estas patologias”, tal como indica Ramén de las Pefias, recién
renombrado presidente del Grupo Espariol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI) y Jefe del Servicio de Oncologia Médica

del Hospital Provincial de Castellon.

Nuevos tratamientos

Actualmente existen nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida o la inmunoterapia, que permiten aislar

alteraciones moleculares mas alla del origen del tumor.

Una circunstancia de consecuencias revolucionarias para los pacientes que sufren tumores infrecuentes. En palabras del Dr.
Garcia-Donas, director del Programa de Tumores Ginecoldagicos y Genitourinarios del Centro Integral Oncologico Clara Campal
(HMCIOCC) ‘en tumores raros no se pueden juntar grandes poblaciones que faciliten la aprobacidn de tratamientos, sin embargo,
hay alteraciones moleculares que se pueden tratar, asi que encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que
antes no habrian estado disponibles para ellos”.

Mas alla de La farmacologia, también la nueva forma de concebir La investigacidn cientifica derivada de la medicina de precision

favorece a las patologias infrecuentes.
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La investigacion en enfermedades raras ha favorecido un cambio de

paradigma para las terapias dirigidas
28/02/2018 10-00

Con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, que se celebra el 28 de febrero, el Grupo Espanol de
Tumores Huérfanos e Infrecuentes (GETHI), a cuya Junta Directiva pertenece el Dr. Jests Garcia-Donas, director del
Programa de Tumores Ginecol6gicos y Genitourinarios del Centro Integral Oncoldgico Clara Campal HM CIOCC,
quiere recordar la importancia de la investigacién en el abordaje de estas patologfas y en especial de las
terapias dirigidas.

"Las alteraciones moleculares que se encuentran en este tipo de patologias suelen ser Gnicas y en muchos
casos han permitido desarrollo de las terapias dirigidas. Lo que ahora nos parece habitual, buscar para cada
paciente una terapia concreta, hace unas décadas era inimaginable. Las técnicas derivadas de la investigacién
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’, sefiala el Dr. Jesis Garcia-Donas.

En este sentido el Dr. Garcfa-Donas aboga por afianzar ese cambio de paradigma de la mano de nuevas
tecnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida o la inmunoterapia, que permiten aislar
alteraciones moleculares mas alld del origen del tumor, que deja de tener la importancia de antano. "En
tumores raros no se pueden juntar grandes poblaciones que faciliten la aprobacién de tratamientos; sin
embargo, hay alteraciones maoleculares que se pueden tratar, asi que encontrarlas en este tipo de tumores nos
permite Usar terapias que antes no habrfan estado disponibles para ellos”.

De esta forma se constata que existe una nueva forma de concebir la investigacién cientffica derivada de la
medicina de precisién que favorece a las patologfas infrecuentes. "El conocimiento molecular hace que lo gue
antes fueran grandes patologfas generales se divida en patologlas cada vez mas raras; dentro de los tumores
frecuentes es cada vez mds habitual separarlos en pequenas poblaciones’, senala el Dr. Garcia-Donas.
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La biopsia liquida y la inmunoterapia, claves para abordar los
tumores raros

Investigadores espafioles crean un sistema de diagnodstico genético preimplantatorio
no invasivo mediante biopsia liquida (20/02)

MADRID, 28 (SERVIMEDIA)

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares mas alla del origen de un
tumor raro, lo que permite su abordaje terapéutico, segun destaca el Grupo Espafiol
de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) con motivo de la celebracidén, este
miércoles, del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

Segln recordé el presidente del Gethi y jefe del servicio de Oncologia Médica del
Hospital Provincial de Castellén, el doctor Ramén de las Peiias, "esta celebracidn
permite comunicar a pacientes y familiares que no estan solos, que hay un grupo de
profesionales trabajando para favorecer una mejor gestion y estrategia de
tratamientos de estas patologias".

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares. A este respecto, el director
del Programa de Tumores Ginecoldgicos y Genitourinarios del Centro Integral
Oncoldgico Clara Campal, el doctor Jesus Garcia-Donas, subrayd que "en tumores
raros no se pueden juntar grandes poblaciones que faciliten la aprobacién de
tratamientos; sin embargo, hay alteraciones moleculares que se pueden tratar, asi
que encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que antes no
habrian estado disponibles para ellos".

Mas alla de la farmacologia, también la nueva forma de concebir la investigacion
cientifica derivada de la medicina de precisién favorece a las patologias infrecuentes.

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

Asi, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un
manejo independiente del tejido en el que nacio la neoplasia. "Las terapias, por
tanto, tendran que buscar, cada vez mas, aprobaciones en nichos definidos por
caracteristicas genéticas moleculares y no por grandes nucleos de pacientes, lo que
de alguna manera convertira a todos los tumores, por genérico que sea su origen, en
una enfermedad rara", puntualizé.
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La biopsia liquida y la inmunoterapia, claves para abordar los
tumores raros

Investigadores espafioles crean un sistema de diagnodstico genético preimplantatorio
no invasivo mediante biopsia liquida (20/02)

MADRID, 28 (SERVIMEDIA)

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares mas alla del origen de un
tumor raro, lo que permite su abordaje terapéutico, segun destaca el Grupo Espafiol
de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) con motivo de la celebracidén, este
miércoles, del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

Segln recordé el presidente del Gethi y jefe del servicio de Oncologia Médica del
Hospital Provincial de Castellén, el doctor Ramén de las Peiias, "esta celebracidn
permite comunicar a pacientes y familiares que no estan solos, que hay un grupo de
profesionales trabajando para favorecer una mejor gestion y estrategia de
tratamientos de estas patologias".

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares. A este respecto, el director
del Programa de Tumores Ginecoldgicos y Genitourinarios del Centro Integral
Oncoldgico Clara Campal, el doctor Jesus Garcia-Donas, subrayd que "en tumores
raros no se pueden juntar grandes poblaciones que faciliten la aprobacién de
tratamientos; sin embargo, hay alteraciones moleculares que se pueden tratar, asi
que encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que antes no
habrian estado disponibles para ellos".

Mas alla de la farmacologia, también la nueva forma de concebir la investigacion
cientifica derivada de la medicina de precisién favorece a las patologias infrecuentes.

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

Asi, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un
manejo independiente del tejido en el que nacio la neoplasia. "Las terapias, por
tanto, tendran que buscar, cada vez mas, aprobaciones en nichos definidos por
caracteristicas genéticas moleculares y no por grandes nucleos de pacientes, lo que
de alguna manera convertira a todos los tumores, por genérico que sea su origen, en
una enfermedad rara", puntualizé.
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La biopsia liquida y la
inmunoterapia, claves para abordar
los tumores raros

Agencias

Miércoles, 28 de febrero de 2018, 10:00 h {CET)

MADRID, 28 (SERVIMEDIA)

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares mas alla del origen de un
tumor raro, lo que permite su abordaje terapéutico, segun destaca el Grupo Espafiol
de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) con motivo de la celebracidn, este
miércoles, del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

Sequn recordd el presidente del Gethi y jefe del servicio de Oncologia Médica del
Hospital Provincial de Castellén, el doctor Ramdn de las Pefias, "esta celebracidn
permite comunicar a pacientes y familiares que no estan solos, que hay un grupo de
profesionales trabajando para favorecer una mejor gestion y estrategia de
tratamientos de estas patologias”.

Nuevas técnicas diagnoésticas y terapéuticas como la biopsia liguida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares. A este respecto, el director
del Programa de Tumores Ginecolégicos y Genitourinarios del Centro Integral
Oncolégico Clara Campal, el doctor Jesus Garcia-Donas, subrayd que "en tumores
raros no se pueden juntar grandes poblaciones gue faciliten la aprobacién de
tratamientos; sin embargo, hay alteraciones moleculares que se pueden tratar, asi que
encontrarlas en este tipo de tumores nos permite usar terapias que antes no habrian
estado disponibles para ellos”.
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Mas alla de la farmacologia, también la nueva forma de concebir |a investigacion
cientifica derivada de la medicina de precisidn favorece a las patologias infrecuentes.

De hecho, tal como explict este experto, "el conocimiento molecular hace que lo que
antes fueran grandes patologias generales se divida en patologias cada vez mds
raras; dentro de los tumores frecuentes es cada vez mas habitual separarlos en
pequefas poblaciones”.

Asi, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener un
manejo independiente del tejido en el que nacid la neoplasia. "Las terapias, por tanto,
tendran que buscar, cada vez mas, aprobaciones en nichos definidos por
caracteristicas genéticas moleculares y no por grandes nucleos de pacientes, lo que
de alguna manera convertird a todos los tumores, por genérico que sea su origen, en
una enfermedad rara", puntualizo.
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Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares mas alla del origen
de un tumor raro, lo que permite su abordaje terapéutico, segin destaca el
Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes (Gethi) con motivo de
la celebracién, este miércoles, del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

SegUln recordé el presidente del Gethiy jefe del servicio de Oncologia
Médica del Hospital Provincial de Castellén, el doctor Ramén de las Pefias,
“esta celebracién permite comunicar a pacientes y familiares que no estan
solos, que hay un grupo de profesionales trabajando para favorecer una
mejor gestién y estrategia de tratamientos de estas patologias”.

Nuevas técnicas diagndsticas y terapéuticas como la biopsia liquida y la
inmunoterapia permiten aislar alteraciones moleculares. A este respecto, el
director del Programa de Tumores Ginecolégicos y Genitourinarios del
Centro Integral Oncoldgico Clara Campal, el doctor Jes(s Garcia-Donas,
subrayé que “en tumores raros no se pueden juntar grandes poblaciones que
faciliten la aprobacion de tratamientos; sin embargo, hay alteraciones
moleculares que se pueden tratar, asi que encontrarlas en este tipo de
tumores nos permite usar terapias que antes no habrian estado disponibles
para ellos”.

Ma4s allé de la Farmacologia, también la nueva forma de concebir la
investigacién cientifica derivada de la medicina de precisién favorece a las
patologias infrecuentes.

De hecho, tal como explicd este experto, “el conocimiento molecular hace
que lo que antes fueran grandes patologias generales se divida en patologias
cada vez mas raras; dentro de los tumores frecuentes es cada vez méas
habitual separarlos en pequefas poblaciones”.

Asi, el origen del tumor importa cada vez menos y hace que sea posible tener
un manejo independiente del tejido en el que nacié la neoplasia. “Las
terapias, por tanto, tendrén que buscar, cada vez més, aprobaciones en
nichos definidos por caracteristicas genéticas moleculares y no por grandes
nlcleos de pacientes, lo que de alguna manera convertird a todos los
tumores, por genérico que sea su origen, en una enfermedad rara”,
puntualizé.
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Cada semana se reconocen 5 enfermedades raras
nuevas en el mundo

Se considera que una enfermedad es “rara” cuando afecta solo a cinco personas por cada 10.000 habitantes. Las
estadisticas nos recuerdan que actualmente hay mas de 300 millones de pacientes en el mundo con enfermedades
raras y que solo el 5 % de esas enfermedades (es decir, unas 7.000) cuentan con un tratamiento.

Segun la organizacién europea dedicada a garantizar el bienestar de pacientes con enfermedades raras, EURORDIS,
el 25 % de los pacientes tienen que esperar entre 5 y 30 afios para conocer su diagnéstico, lo que influye de forma
decisiva en su calidad de vida y en la de aquellos que lo rodean. Y durante ese tiempo el 40 % de los pacientes
reciben un diagnoéstico incorrecto.

Ante estas cifras |la investigacion sigue siendo una de las bazas mas importantes para conocer, diagnosticar y tratar
de la forma adecuada estas enfermedades. De ahi que Shire esté llevando a cabo un amplio programa de formacion
continuada sobre diferentes enfermedades raras y de alta especializacion a través de reuniones medicas, foros y
congresos. El director Médico de Shire Pharmaceuticals Ibérica, Victor M. Navas, ha explicado que “es necesario
que los profesionales que tienen experiencia clinica en estas patologias se pongan en contacto entre si y la
compartan, y al mismo tiempo se pueden establecer futuros proyectos de investigacién multicéntricos, contando con
la implicacién directa de las diferentes sociedades médicas”.

Por su parte, el Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes, GETHI, en este Dia Mundial de las
Enfermedades Raras (28 de febrero), celebra los avances cientificos dirigidos a aislar las alteraciones moleculares
gue provocan la enfermedad, ya que segun afirma el presidente del Grupo, el doctor Ramén de las Pefias, "nos
permiten usar terapias que antes no estaban disponibles para los tumores menos frecuentes”.

Segun la Sociedad Espaficla de Neurologia, SEN, las enfermedades mas frecuentes B bE
son aquellas que afectan al sistema nervioso (un 45% de las mismas). Ademas, mas %’:mma
del 50% de las enfermedades raras tienen manifestaciones neurologicas. Por ello, cerencss
Neurologia es la especialidad mas demandada por parte de los afectados por una | ===
enfermedad rara (45,4%). El portavoz del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN, el doctor Jordi Gascén, ha afirmado que, “en su
mayoria, las enfermedades raras son enfermedades cronicas que producen una gran
morbilidad y mortalidad prematura, ademds de un alto grado de discapacidad y
dependencia. Y es que el 85% de las enfermedades raras son cronicas, el 65%
graves e invalidantes y en casi un 50% de los casos, afectan el prondstico vital del
paciente”.

wwrm enfermacades-raray oy

En el 50% de los casos, las enfermedades raras aparecen en la edad pediatrica, dada e
la alta frecuencia de enfermedades de origen genético v de anomalias congénitas Xz
gue se engloban dentro de la denominacién ‘enfermedad rara’. Y es que, el 80% de

las enfermedades raras son genéticas, mientras que el 20% restante debe su origen a
factores ambientales, a agentes infecciosos o a causas aun desconocidas. No obstante, la prevalencia es mayor en
los adultos que en los nifios, debido a la excesiva mortalidad de algunas enfermedades infantiles graves - las
enfermedades raras son las responsables del 35% de las muertes antes del afio de vida, del 10% entre 1 y 5 afios y
el 12% entre los 5 y 15 afios- y de la relativa frecuencia de ciertas patologias que aparecen a edades mas tardias.
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