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ENFERMEDADES

RARAS

PACIENTES

UNICOS

clue tienen en comun?

Fenilcetonuria clasica
Acidemia Isovalérica
Sindrome de Williams
Retinoblastoma

Déficit de Piruvatoguinasa
Displasia ectodérmica difusa
Sindrome antifosfolipido
Sindrome de Currarino
Mucopolisacaridosis

....... 8.000 enfermedades mas



Enfermedades Raras
¢ Aspectos generales

1.- Conjunto heterogéeneo de patologias
2.- Escasa incidencia /prevalencia
(< 5 afectados/10.000 habitantes)

JJ/ 3.- Caracter congenito. (jgenéticasij)
1 (0 ij_.u::u 4.-Enfermedades cronicas = dependencia
_&:.3 Qyad _1_,11;’__ del sistema sanitario especializado
S— x Busqueda de diagnosticos dificiles

= Tratamientos poco habituales

5.- Discapacitantes
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Enfermedades Raras

¢ Aspectos generales

1.- Conjunto heterogéneo de patologias
2.- Escasaincidencia /prevalencia

(< 5 afectados/10.000 habitantes)

3.- Caracter congénito. (jgenéticasj)

4.-Enfermedades créonicas = dependencia del
sistema sanitario especializado
x BuUsqueda de diagndsticos dificiles

x Tratamientos poco habituales
5.- Discapacitantes

POCAS EVIDENCIAS PARA MUCHOS DE LOS
TRATAMIENTOS

NO HAY EVIDENCIAS vs NO RENTABILIDAD



Casi tres millones de espanoles son
victimas de las ‘enfermedades raras’

eitidad de eof} Danos tu opinién | gBuscas ayuda? | ¢Quieres ayudar?

utilidad puiblica
e d . _ I Somos la voz de mas de 3 millones de personas en Espana
FEDERMACION -IEMHE_.;. DE ENFERMEDADES RaRAS

= ELPAIS ENFERMEDADES RARAS

CASO NADIA INVESTIGACION POLICIAL FERNANDO BLANCO TRICODISTROFIA ESTAFAS

EMFERMEDADES RARAS

La lucha de las familias ante “el

poco atractivo comercial” de las
enfermedades raras

ALBA MORALEDA | 07/02/2017 - 16:55 CET

j Espafa invirtié en ciencia el 1,22% del PIB en 2015, la mitad que Bélgica con un 2,45%




The Rare Disease

¢ Qué es raro en medicina? ‘,;zg
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Codificaciones

*General
CIE (CIE-9 y CIE-10)

SNOMED

‘Especificas
Sociedades internacionales (Metabolicas,
oseas, etc)

‘Por sistemas/organos/mecanismos
Ej: Enf. Del Sistema nervioso;
Inmunodeficiencias, etc

-Catalogos
OMIM
Medline (términos MESH)

‘Listados de portales de internet



“Como es genético no se puede hacer nada”

Importancia del diagnostico-reconocimiento
de una enfermedad rara

v Riesgo de recurrencia

v Prondstico

~ Complicaciones esperadas mas frecuentes

~ Evitar investigaciones innecesarias

v PUEDE SER LO UNICO QUE EL SISTEMA LES OFRECE

v Intercambio experiencias e informacion entre padres y
profesionales

~ Posibilidad de trabajar en un sentido concreto
“Asociaciones de Enfermos”

~ Modificar H? natural ?. (EIM)



¢ Superespecialistas?
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Fase diagnostica

Basado en el razonamiento
clinico

Tratamiento

Pronostico

Aceptacion

Primeros contactos

Multiples pruebas

Controles evolutivos

Controles de respuesta terapéutica
Hospitalizaciones

Absentismo laboral/escolar




Pediatra Atencion Primaria

1. Decisivo en la sospecha clinica
2. No postergar el diagndstico
3. Conocer caracteristicas basicas

2. Como diagnosticarlos?
Claves diagnosticas ANAMNESIS
Conocimientos?
Experiencia?
Analisis complementarios?
Sintomas especificos o patognomonicos?

Casi tres millones de espaiioles son
victimas de las ‘enfermedades raras’
Elvies elebra el Dia Eur los -

“Si el medico de cabecera o el pediatra no tienen
buena informacion no podran derivar nunca al
enfermo a los especialistas adecuados”




Pediatra Atencion Primaria

“El pediatra debe considerarse como un elemento
clave en la transmision de la informacion util
para los pacientes y sus familias, tanto en la
adecuada interpretacion de las pruebas
diagndsticas que permiten acceder a nuevas
opciones de tratamiento, como en las
oportunidades derivadas de las politicas de
atencion a los pacientes con ER”



“Busqueda del diagnostico-informacion”

Medico de atencion primaria

Medicos especialistas

Peregrinaje: especialistas y paramedicos
Incoordinacion

Mala utilizacion de recursos diagnosticos

)

ASOCIACIONES

Incertidumbre, falta de referencia
Retrasos diagndsticos determinantes




Aproximacion desde la H? clinica

Personal

.Busqueda de
sintomas/signos guia
.Datos sensibles vs
especificos
Anamnesis

Momento de aparicion

Alivio

Gravedad
.Diagnasticos previos
.Respuesta a tratamientos
previos

Familiar

.Enfermedades familiares

Solicitar informes previos,
busqueda de datos
objetivos (biopsias,
radiologia)

.BUsqueda de mecanismos
comunes (p.e).
Enfermedades
autoinmunes)



Sintomas-H?2 natural de la
Enfermedad

Sintomas comunes Sintomas Raros
JAfectan al sexo menos habitual
JAfectan a edades precoces
.Progresion mas virulenta

Jdentificar problemas
.Evitar sesgos

Cronicidad
.Son bilaterales Impacto psicoldgico
Familiares (base genetica) .Traduccion de problemas
.Temporalidad en sintomas objetivos
Persistentes .El paciente sabe lo que le
Intermitentes
Progresion ocurre
Tiempo de evolucién/latencia .Saber escuchar

Saber interpretar



“LAS ENFERMEDADES COMUNES
SUELEN AFECTAR ALOS ADULTOS; LAS
ENFERMEDADES RARAS AFECTAN A
MENUDO, A LOS NINOS”

“2 de cada 3 ER aparecen antes de los 2 anios”



Aproximacion fisiopatoldgica

Es mas probable un Algoritmos clinicos
mecanismo comun a varios
problemas (una uUnica )
enfermedad Rara) que varias ¥
enfermedades comunes sin CLINGAL AND FAMILIAL HYSTORY, EUROLOGICAL AND PHYSICALIDYSMORPHOLOGICAL m...mmJ
conexion aparente [N! ,,,,,,, - ( m:g:?:.,"%!i,.ma
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LAS ENFERMEDADES RARAS OCURREN, A
MENUDO, EN FORMA DE SINDROMES QUE
DANAN VARIOS ORGANOS O SISTEMAS
FISIOLOGICOS. LAS ENFERMEDADES
COMUNES NO SUELEN SER SINDROMICAS



Patogenia

Muchas Enfermedades Raras tienen base genética

Un simple Pedigri puede ser la mejor aproximacion a una
enfermedad Rara.

Manifestacion en edades Pediatricas

PATOGENIA SIMPLE frente a las enfermedades
COMUNES



Claves para la aproximacion diagnostico-terapeutica

Algoritmo. Secuencia para la sospecha diagndstica de una Enfermedad Rara (ER)

frente a una Enfermedad Comun

Los sintomas/signos raros pueden ser manifestaciones de Enfermedades Comunes.
Los sintomas comunes pueden corresponder a Enfermedades Raras.

Es mas probable un mecanismo comun a varios problemas (anica enfermedad Rara),
que varias enfermedades comunes sin conexién aparente.

ANAMNESIS/EXPLORACION FISICA Sintomas/signos/enfermedad

HISTORIA NATURAL
DE LA ENFERMEDAD

MECANISMOS
PATOGENICOS
FISIO-
PATOLOGICOS

MULTIPLES m
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Enf. Enf.
rara comun

Enf.
comun

Enf.
comun

Enf.
rara
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rara comun rara comun

‘ Enf.




Evolucidon- aproximacion desde el

seguimiento

Personal

Respuesta inapropiada a

tratamientos comunes
Sensibilidad/Dosis
Efectos secundarios
Efectos paradojicos

Nuevos sintomas/nuevos
diagnosticos permiten
diagnostico
Involucién/regresion

Familiar

.Enfermedades familiares
.Solicitar informes previos,

busqueda de datos
objetivos (biopsias,
radiologia)

.BUsqueda de mecanismos
comunes (p.e).
Enfermedades
autoinmunes)
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‘ Enigrmedades raras

BIENVENIDOS AL PROTOCOLO DICE DE
ATENCION PRIMARIA DE ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER)

TODOS TENEMOS EN NUESTRO CUPO DE 10 A 15 PACIENTES
CON ALGUNA ER.

EL PROTOCOLO NO TIENE QUE SER UNA TAREA ARDUA NI
QUE SOBRECARGUE LAACTIVIDAD Y ES NUESTRA
RESPONSABILIDAD CUMPLIR ESTE PROTOCOLO CON
TODOS ELLOS PARA QUE SU ATENCION SEA LA CORRECTA

http://dice-aper.semfyc.es/web/index.php



Inatituto
de Salud
Carlosll
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» Proyecto SEMFYC-IIER

ProTocoLo DE DIAGNOSTICO, INFORMACIONM, COORDINACION ¥ EPIDEMIOLOGIA DE ATENCION PRIMARIA
PARA PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER)

Colaboran -

- Grupo de Trabajo de Genética Clinica y Enfermedades Raras (SEMFYC)

- Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras (ISCIII)

- Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras vy sus Familias (CREER-IMSERSO)
- Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)

= Consultar Lista de enfermedades raras

Enfermedad

Indice de Enfermedades

[o-a] [a] [s] [e] (o] [&] [&] [a] [n] [a] (o] [x] [u] [m] [n] [a] (o] [e] [o] [w] [s] [x] fu] fw] fw] [x] [v] [2]




ICTUS isquéemico (¢ ER?)

.Mujer de 28 anos de edad con
Ictus Isquémico

Antecedentes: 3 abortos 2°
trimestre, migranas, ansiedad

.Problema comun (multifactorial)
a una edad inapropiada =
problema derivado de una causa
identificable (¢ tratable?)

.Hipercoagulabilidad / shunt



Homocistinuria

ﬁ Homocisteina > 280 mg/dL

.Enfermedad metabdlica
hereditaria A.R.

.Tratable con dieta + betaina

Justifica abortos, fenotipo y
comportamiento

.Dx: bioquimico y genetico

.Hermana misma enfermedad (2
abortos previos)




Diabetes

MULTIFACTORIAL: Diabetes tipo | en nifios-jovenes

MULTIFACTORIAL (familiar): Diabetes tipo Il en
adultos obesos

.RARA (genética/autoinmune): Diabetes tipo | en >
30 anos = LADA

.RARA (genética) : Diabetes tipo Il en < 20 afios =
MODY



FRONTERA ENTRE LA INVESTIGACION Y LA
ASISTENCIA EN LAS ENFERMEDADES RARAS

B ALL AML

3 28 205 0 05 0 05 1 15 2 25 3
fow Normalized Expeession high



Enf. Peroxisomales
Metabolismo de a.grasos
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http://www.todocine.com/mov/00144101.htm
http://www.todocine.com/mov/00144101.htm

Actividad meédica = Investigacion

= Problemas clinicos complejos sin solucién
evidente busqueda de soluciones

= Meétodo cientifico
Preguntas simples ante problemas
complejos
= Herramientas adecuadas
+ Métodos - modelos
¢ Tecnologia
o Poblacion a estudio
= Multidisciplinaridad



| Integral




Modelo de estudio de

enfermedades geneticas
Cuestiones habituales

Esta indicado realizar un determinado estudio?
Momento de indicar el estudio?

Que tipo de estudio esta indicado?

Quée muestra biologica debe analizarse?

Como obtener y manejar la muestra?

Que informacion proporciona el estudio?
Confirma o descarta el diagnostico?

Es util para evaluar el tratamiento?
Como informo?

Repercusiones familiares/reproductivas?



Nueva 9enéti,ca
Materializacion del gen

T v ¥

Ac jasoI2 e - = =
’; SRS e S RO -, '._.._..'_..-3 ..... L3 TS0 S S
€ os = = =

g Sf

A .
SN
LA

1 muestras de sangre (1 mL)

z=| J—L Fenol-cloroformaEtano]

Extracoion de ADN genomico

e A 1,300 pb , ,
O S W M i B " |PCR | = [ s | Hindlll |
=« Digestion |
e e
i G oSS N R e R R RS ‘ Electroloresis
1300 pb ;
_’ \

=5 g == = o= ' 0. —*
= = = = = = = = a 3 > =

Chromosome 17

| Geo . e e
=2 UV, ’ | Gel de agarcsa 2 fJ
I,_";’lf_;-"';J*,;’,’-"-f_v_




Diagnostico molecular

No estandarizacion de pruebas
Estrategia diagnostica = Investigacion basica
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Medscapes ~~ wwwmedscape.com

@ Fatal sample Reference sample ©

A 3 er A C: AGSCT
- SREUle e wanava
. R R P
.. . " :: =2 S S eSS el
‘ :_:_ :..; !. :-.. [av it e _',.‘..x-,---. =3 S TINS
\ - ¢ - ..:. ‘:.. R - —
/ : - s® *. 2 =
E Manual-radicactivo Capilar-fluorescencia Pirosecuenciacion-luminico
- -
L3 2 TGS T, 173 Ll A AL, 150 e . - = b n
. K i ‘ r‘ [ % "'
Mix V] e g | : L
GS-FLX SOLEXA SOLIiD HELISCOPE POLONATOR
\\ 4 ol
\ - o
aakidlomabudindsobl B
u S

abetlosll -.u-'ull...

Duplication Deletion =l :
Gain Loss Copy-number loss Copy-nurber gain

Saurce: Expert Rev of Obislel Gynecal © 2008 Expert Reviews Ll



Metabolomica

Disciplina que estudian
cada uno de los
componentes
(metabolitos) se producto
de las reacciones
enzimaticas.

Gen MARN

Transcriptomica

Genodmica

Metabolitos

Moléculas que participan en
las rutas metabdlicas de los
sistemas bioldgicos, bien
como punto de partida o
llegada, o bien como
productos intermedios.

Proteina Metabolito
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Protedmica Metaboldmica



Diagnostico definitivo COMPLEJO basado en
pruebas de bioquimica clinica
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Enfermedades Raras

Modelo de trabajo en Red (Asistencia & Investigacion)

o Desarrollo del conocimiento paralelo al
desarrollo tecnologico

» Dificultad de acceso a la informacion
Complejidad

» Dificultad en la identificacion de los casos
Numero escaso
» Dificultad de acceso a los recursos

Centros de referencia
+ Falta de conocimiento +Falta de
» Nivel primario recursos
» Nivel especializado »*Humanos

» Comunidad cientifica »Materiales



" Investigacion y

INOCENTE

A enfermedades Raras

relacionados con enfermedades raras infantiles

= Demanda de pacientes/asociaciones
= Financiacion

o Tratamientos hueérfanos

¢ Lineas prioritarias

= Modelo de investigacion biomédico Modelo de
excelencia asistencial

= Programa prioritario de Accion Comunitaria en
Salud Publica (2014-2020).

- 28 FEBRUARY ¥
#RareDiaseaseDay \IQIIIJTSHS?E ISEIAI'F;Eg w

) & LD




Atencion integral

Aspectos organicos
Aspectos psicoldgicos

.“ FEDER
¢ e oo Entorno socio-familiar
- - »
3 - Enfermedad discapacitante -
b Cuidadores familiares
. Actuacion ante emergencias -
EURCRDIS s 9
Europaan Orgarnization aml IaS
for Rare Disorders .-, g .
- Intervencion familiar especifica



http://www.minoritarias.org/es/main.htm
http://www.minoritarias.org/es/main.htm

Asistencia centrada en la familia

= Consequir la aceptacion del nifio
= Comprension de los problemas de éste
= Suministrar apoyo emocional a la familia

= Establecer un marco adecuado para la
toma de decisiones

= Ayudar en el proceso de readaptacion
familiar

= Planificacion del futuro



Prevencion

Riesgo para otras patologias que deberian
ser prevenidas, diagnosticadas o
tratadas precozmente.

Medidas mas eficaces = medidas
educativas (familias y profesionales)

PREVENCION
Evitar comportamientos de riesgo
|dentificar sintomas

- Tratar problemas



Prevencion primaria

Necesidades basicas de salud: iguales o
mayores que la poblacion sana

Disefno de estrategias especificas

- enfermedades

- familias

CONSEJO GENETICO-REPRODUCTIVO
POBLACION PEDATRICA

- Alimentacion

- Inmunizaciones

- Afecto

- Juego

- Aprendizaje (proyecto vital)
- Higiene




Prevencion 22

Poho liofilizado para So

80 para intusion e
-
o :

Requerimientos de la
enfermedad

- Tratamientos
especificos

Rehabilitacion

3 Vill Congreso Internacional de . Tratamientos
#% Medicamentos Huérfanos coadyuvantes
*:" y Enfermedades Raras

N ‘Enfermedades Raras, un compromiso en Red’ - Apoyo pS | CO | ég | CO


http://www.ciprecsa.com.ar/imagenes/Receta.jpg
http://www.ciprecsa.com.ar/imagenes/Receta.jpg

H2 natural de la enfermedad

Para cada enfermedad existe un momento de su evolucion en
gue las posibilidades terapéuticas no tienen un efecto
clinicamente significativo sobre el pronostico

DIAGNOSTICO  DIAGNOSTICO

COMIENZO PRECOZ CLINICO
BIOLOGICO POSIBLE USUAL RESULTADC
Recuperacion
B~~~ 0
Muerte

Tlempo

Prevencion Prevencion Prevencion
Primaria Secundaria Terciaria

Fuente: Sackett, Haynes, Guyatt, Tugwell. Epidemiologia Clinica. 29Ed.



EBADO POBLACIONAL

“Deteccion presintomatica de las enfermedades”

BuUsqueda en una poblacion de individuos con alto
riesgo de desarrollar o transmitir una enfermedad

> Prenatal
> Neonatal
» Otras edades

» Universal > Puntual
> Selectivo > Sistematico

Habitualmente NO son procedimientos de diagnastico.
Requieren procedimientos diagndsticos posteriores



Modelo de atencidn
sanitaria pediatrica

Servicios especializados

Centros asistenciales
terciarios

Informacioén en
Internet

ervicios locales

Centros
asistenciales
secundarios

Organizaciones de
enfermos

Escuela/
guarderia

Equipos de
atencion
primaria

Atencion
emporal/residencia

Familiay entorno
Servicios

— ‘

Modelo de atencion sanitaria basada en el nifio y familia
Claves: Comunicacion entre profesionales

Participacion familias

Informacion




“El objetivo asistencial orientado hacia las familias
de un nino con una ER, es conseqguir la
aceptacion del nino con su ER, la comprension
de los problemas de éste, establecer un marco
adecuado para la toma de decisiones y ayudar a
los padres en el proceso de readaptacion
familiar y en la planificacion del futuro”



Modelo de atencion de las
Enfermedades Raras

Necesidades formativas
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Recursos

s Portales oficiales de informacion
sobre enfermedades raras

o Orphanet (www.orpha.net)

¢ Instituto de Investigacion de
Enfermedades Raras del Instituto
de Saludo Carlos Il
(http://iier.isciil.es

s Otros: NORD Databases



http://www.orpha.net/
http://iier.isciii.es/

dad P%

2" FEDER Sy

b Federacion Espadio Enfermedades Raras

o

Servicio de Informacidon y Orientacion
sobre Enfermedades Raras

W D 1l

sio@enfermedades-raras.org

918 221 725

www.enfermedades-raras.org

i Més informacidn:
Teléfono: 947 253 950
Habla con nosotros Pigis Wet

QUEREMOS AYUDARTE m.cmrﬂnmqﬂadmm.u

Direcci6n:
v/ Bernardino Obregén, n* 24, C.P. 09001, (Burgos)

CENTRO DE
REFERENCIA
ESTATAL DE

= ATENCION A

PERSONAS CON
ENFERMEDADES
RARAS Y SUS
FAMILIAS




®) diseasemaps P as Este sitic
- |

Gt mejorar
conecta: conciencia - ayuda

Mapas mundiales de enfermedades cronicas, poco frecuentes y otros sindromes y condiciones

Buscar enfermedad o condicion..
@ Ver todos los mapas Unirme

834 ENCUENTRA Y AYUDA A OTRAS PERSONAS CON TU MISMA Vi
CONDICIONES (ON DI[IG \ s

No te rindas, a veces la altima llave del llavero es la que abre la puerta

Conectamos a personas que estan pasando una etapa de su vida complicada con el objetivo de ayudarlas a encontrar un camino
por el cual poder mejorar sus vidas



El CREER organiza el Programa de Respiro Familiar 2017

A

-
El Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER), dependiente del
IMSERSO, organiza la edicion del Programa Respirc Familiar 2017 en el que pueden participar personas afectadas por una e
Enfermedad Rara. CYE€£Ly

pagina web del Centro.

La solicitud de participacién debera hacerse cumplimentando el modelo oficial de solicitud de admisién disponible en la

E T HERR N eecoicoun =g
hitp:/fwww.creenfermedadesraras . es/interpresant5/groups/imserso/documents/binario/sol_creer_bu.pdf
El plazo de presentacion de solicitudes es del 15 de febrero al 15 de marzo de 2017.

Este afio se han programado cinco turnos por edades: 1° turno: del 3 al 14 de julio, de 6 a 12 afios; 2° tumno: del 17 al 28 de julio, de 13 a 17 anos; 3° tumo: del
31 de julio al 11 de agosto, de 18 a 25 afios; 4° turno: del 14 al 25 de agosto, de 26 a 39 afos y 5° turno: del 28 de agosto al B de septiembre, a partir de 40 afios.

El Programa de Respiro Familiar es un servicio de estancias temporales en régimen de atencién residencial de 12 dias de duracion, para personas afectadas por
una Enfermedad Rara con el cbjetive de servir de soporte a las familias y/o cuidaderes en |as tareas de atencion y cuidadoe fruto de la dedicacion continuada,
permitiéndoles desarrollar una vida familiar y social satisfactoria.

Este programa, junto con el resto de programas y servicios del Centro, contribuye a lograr los objetivos de ayudar a la integracion, la autonomia, y mejorar la
calidad de vida de las perscnas con Enfermedades Raras y sus familias.

Para mas informacion:

hitp:/fwww.creenfermedadesraras.es/interpresent5/groups/imserso/documents/binario/respirofamiliar2017 . pdf
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. Déficit de glucosa-6-fosfato-deshidrogenasa

ORPHA362 CIE-10: S

Sinénimos: - OMIM: 134700 ["] 300808 []
Prevalencia: =1/ 1000 UMLS: CO015702 CO237987 C2539465
Herencia: Recesivo ligado al X MeSH: -

Edad de inicie o aparlcién: Cualguier edad MedDRA.: 10018444

RESUMEN

Infermacién adicional

El déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa [(G6PD) es el déficit hereditario enzimdtico de eritrocitos mas frecuente. Afecta

. ’ . i . ) . Mis informacién sobre esta enfermedad
al 0,5-26% de la poblacidn y se estima gue el ndmero de pacientes en todo el mundao es de 420 millones. Las regiones mas

afectadas son la mediterrdnea, la del Africa subsahariana, la americana (poblacidn africana e hispana) y |a region del sudeste = Clasificaciones (0)

asigtico. El GEPD se puede manifestar con una ictericia neonatal grave, gue puede conllevar secuelas neurosensoriales > Genes (1)

graves. Casi todos los pacientes son asintomaticos. Sin embargo, puede ocurrir una anemia hemolitica aguda, en ocasiones > Publicaciones en Pubmed []
grave, después de la ingestion de ciertos alimentos (come las habas), de tomar ciertos medicamentos (algunos > Paginas Web (7)

medicamentos anti-malaria, sulfamidas, analgésicos), o durante el curso de una infeccion. Las formas mas raras del déficit Recursos sanitarios para esta enfermedad
GEPD pueden conducir 2 una anemia hemolitica crénica, que puede ser extremadamente debilitante. La transmisidn es
recesiva ligada al cromosoma X. La enfermedad es el resultado de mutaciones en el gen G6PD (Xg28). Los hombres Test diagnésticos (51)
hemicigotos vy las mujeres homocigotas expresan el déficit completamente, mientras que las mujeres heterocigotas, muestran Asociaciones de pacientes (4)
una expresidn variable, frecuentemente ausente 0 moderada. La gravedad de las manifestaciones esta relacionada con la = Medicamentos huérfanos (0)
gravedad del déficit. Existen muchas variantes del déficit GEPD (alrededor de 150); las mas frecuentes son las formas
mediterranea vy cantonesa (graves), y las formas africana y mahidol (més moderadas). El diagndstico al nacer se basa en un

resultado positive del test colorimétricc en una gota de sangre y debe confirmarse por la evidencia del déficit de GSPD, = Pmy\actos dﬂ investigacian (0)
. . - - L Casmams e EhaY

Centros expertes (0)
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Investigacion sobre esta enfermedad




