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La afencién sanitaria ofrece a los pacientes cada vez mejores fratamientas para una

curacion complefa o para una mejora en su calidad de vida, y lo hace gracias a la in-

vestigacion, la innovacion, los avances tecnoldgicos y, sobre fodo, al esfuerzoy la de-
dicacion de los profesionales que se dedican a ello. La confribucion de la administra-
cion publica y de la sociedad civil - a fravés de fundaciones, asociaciones, empresas
y familias - es fundamental para mantener esta mejora constante.

En el caso del Hospital Sant Joan de Déu, estas avances se producen en disfinfos
ambitos. Uno de ellos, muy relevante, es el de las enfermedades minoritarias pedidtri-
cas, que se verd impulsado a partir de la puesta en marcha, en 2026, de Unicas SJD,
un centro pionero a nivel internacional en la investigacion y la atencion de las pato-
logias poco frecuentes. Incluird diversas plataformas para realizar estudios de geno-
mica, metaboldmica y radiomica, asi como un centro de caracterizacion multimodal
infantil. También podra ofrecer terapia génica, celular, neuromodulacion y estimula-
cion cerebral profunda. El objefivo es que los menores afectados puedan ser diognos-
ficados anfes y puedan acceder a nuevas ferapias avanzadas y mas personalizadas.
Es un ejemplo fambién de la implicacion de la sociedad civil, con una aportacion muy
relevante de la Fundacion Amancio Ortega y el soporte sostenido de la Fundacion “la
Caixa"y la Fundacion Privada Daniel Bravo Andreu.

En este numero de la revista Paidhos incluimos un articulo sobre este gran proyecto,
pero fambién sobre otras iniciativas que demuestran el dinamismo de un hospital li-
der como el nuestro en la mejora constante de la afencion a los pacientes y sus fami-
lias. Algunos ejemplos son las infervenciones con cirugia robdtica para cardiopatias
congénitas, la nueva plataforma para la produccion y el desarrollo de ferapias avan-
zadas o la criopreservacion de tejido ovarico para proteger la ferfilidad futura de las
nifas fratadas de un cancer.

Pero la innovacion y la tecnologia debe ir acompafiadas del humanismo entendido
como una afencion holistica a la persona. Una muestra es la nueva unidad ferapéu-
fica para el fratamiento de los pacientes con frastornos graves de la conducta ali-
menficia que incluye el ingreso durante unas semanas del paciente con su familia. La
consolidacion de nuestro Consejo de Familias, la historia clinica para pacientes con
necesidades especiales y la optimizacion del acceso venoso por parte de especialis-
fas enfermeras son ofros ejemplos de nuestro interés por mejorar la experiencia del
paciente.

Hace aproximadamente un afo, recibimos a dos pacientes muy especiales, Khadija 'y
Cherive, que estaban unidas por el abdomen y procedian de una zona rural de Mauri-
fania. La infervencion quirdrgica de separacion fue un éxito y las dos nifias hacen una
vida normal en su pais gracias a nuestros equipos de cirugia y neonatologia, al Ejér-
cito del Aire espafiol y a nuestro programa solidario Cuidam. Un ejemplo mds de in-
novacion, compromiso y solidaridad, gue son valores fundamentales de San Juan de
Dios.

Manel del Castillo
Director Gerente del
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona
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Unicas Sant Joan de Déu, un
centro pionero en la investigacion
de las enfermedades minoritarias
gue serd una realidad en 2026

El Hospital Sant Joan de Déu Barcelona
y la Fundacion Amancio Ortega han fir-
mado recientemente un convenio de co-
laboracion para impulsar la investigacion
en enfermedades minoritarias (EEMM). El
acto se celebro en el propio centro hos-
pitalario, con la asistencia de la presi-
denta de la Fundacion, Flora Pérez Mar-
cote, y el directar gerente del Hospital,
Manel del Castillo.

La Fundacion Amancio Ortega aporta-

rd cerca de 60 millones de euros para

la construccion y equipamiento de un
centro pionero a nivel internacional en
la investigacion y atencion de las enfer-
medades minoritarias, llamado “Unicas
Sant Joan de Déu”, que se estd constru-
yendo en unos terrenos cercanos al Hos-
pital cedidos por el Ayuntamiento de Es-
plugues de Llobregat. Se prevé que entre
en funcionamiento a principios de 2026.

Con una superficie de casi 14.000 me-
fros cuadrados donde se construirdn
seis plantas de altura, el centro dispon-
dra de las instalaciones mds avanzadas
para la investigacion y el fratamiento de
las enfermedades minoritarias: diversas
plataformas para realizar estudios de
gendmica, metabolomica y radiomica,
asi como un cenfro de caracterizacion
multimodal infantil. También podrd ofre-
cer nuevas ferapias como la terapia gé-

nicay celular o la neuromodulacion y la
estimulacion cerebral profunda.

Gracias a este centro, el Hospital Sant
Joan de Déu impulsard el conocimiento
de las enfermedades minoritarias me-
dianfe la investigacion y aplicacion de
nuevas ferapias. EI 80% de los casos de
personas que sufren una enfermedad
minoritaria (unos 3 millones en Espafia)
aparecen en la edad pedidtrica. Estos
pacientes pasan una media de mds de

3 afios hasta conseguir un diagnaéstico
especifico, y requieren desplazarse de su
comunidad para conseguirlo. Este centro
permitird gue los menores afectados por
estas patologias podrdn ser diagnos-
ticados con mds antelacién y acceder

a nuevas terapias avanzadas y trata-
mientos innovadores personalizados.

El centro formard parte de la Red Unicas,
una red formada por 30 hospitales de
foda Espafia e impulsada por el Hospital
SantJoan de Déu y la Federacion Espa-
fola de Enfermedades Raras (FEDER).
Esta red fiene como objetivo promover el
infercambio de informacion y compartir
conocimientos en diagndstico de preci-
sién y nuevas terapias, para beneficiar
asi a fodos los pacientes pedidtricos, con
independencia del lugar de Espafia en el
que residan.

Referente en
enfermedades
minoritarias

El Hospital Sant Joan de Déu ha regis-
frado imporfantes avances en la ultima
década en el campo de las enfermeda-
des minoritarias en la infancia gracias a
la colaboracion con las administracio-
nes publicas y al apoyo sostenido de la
sociedad civil. Donaciones de entidades
como la Fundacion “la Caixa”y la Fun-
dacion Daniel Bravo Andreu, principales
mecenas del sector de salud y de inves-
figacion en Catalufa, han permitido po-
ner en marcha diferentes iniciativas diri-
gidas a los pacientes con patologia infre-
cuente. Fruto de esta colaboracion entre
diferentes instituciones son proyectos
como el SJD Pediatric Cancer Center
Barcelona, un cenfro monogrdfico para
el cancer infantil, o la Casa de Sofia, el
primer centro espanol de aftencion sacio-
sanifaria para nifios y nifias y adolescen-
fes con enfermedades cronicas.

El proyecto de centro de medicina de
precision Unicas SJD cuenta también
con la colaboracion de ofras enfidades
ademads de la Fundacién Amancio Or-
fega, como la Fundacion Leo Messiy



Stavros Niarchos Foundation, enfidades
que hardn posible el desarrollo de ofras
plataformas claves para la atencion de
estos pacientes como es el caso del Cli-
nical Command Cenfter, en fase inicial
de funcionamiento, que ofrece servicios
de telemedicina y monitarizacion a dis-
fancia.

Segun Manel del Castillo, director gerente
del Hospital Sant Joan de Déu, “la contri-
bucion de la Fundacion Amancio Ortega
para poner en marcha este centro es un
paso imporfante para las familias con
nifios con enfermedades minoritarias y
fambién para los especialistas que se
dedican a estfas patologias” Y afiade: “en
nombre de todos ellos, muchas gracias
por ayudarnos a dar esfe salto cualita-
fivo y cuantitativo tanto en la asistencia
como en la busqueda de unas enferme-
dades que son Unicas y cada vez menos
invisibles”

Fundacion Amancio
Ortega

La Fundacion Amancio Ortega desarrolla
proyectos en los dmbitos de la educa-
ciony el bienestar social a fravés de la
colaboracién con instituciones conso-
lidadas en la atencion a personas y co-

lectivos vulnerables. En los Ultimos afios,
ha puesto en marcha convenios de co-
laboracion para la creacion del Centro de
Rehabilitacion Neuroldgica con la enfi-
dad NIPACE en Guadalajara, el Centro de
Atencion Integral de Cuidados Paliativos
Pedidtricas con la Fundacion Porquevi-
veny, en el campo de las enfermedades
minoritarias, un acuerdo con FEDER para
el apoyo a la investigacion, diagndstico
y aplicacion de ferapias avanzadas en
pacientes.

El caso de Santiago

Se estima que unos 3 millones de perso-
nas en Espafa sufren una enfermedad
minaritaria que, en el 80% de los casos,
debuta en la edad pedidtrica. Muchas
veces esfos pacienfes pasan afios -una
media de 4- hasta que consiguen un
diagndstico especifico, requiriendo des-
plazarse de su comunidad para conse-
guirlo. Un ejemplo es Santiago, un nifio
de 9 afios y residente en Navarra.

Alos 7 afios, Santiago empezo a pre-
sentar sinfomas de una enfermedad ul-
framinoritaria llamada DYT-TORIA, una
patfologia neuroldgica que le provocaba
contfracciones involuntarias en los mus-
culos de las extremidades inferiores. La
situacion clinica fue empeorando pro-

gresivamente hasta que finalmente per-
dio la capacidad para andar, necesitan-
do la utilizacion de una silla de ruedas
para desplazarse.

Tras mulfiples visitas, un especialista de
Navarra, sospechd que podria fratarse
de una distonia y derivo a Santiago al
Hospital Sant Joan de Déu. El paciente
fue infervenido por un equipo del servicio
de Neurocirugia que dirige el Dr. José Hi-
nojosa, que le implanté un dispositivo de
estimulacion cerebral profunda. Un mes
y medio despugés, el paciente ya iba ala
consulta caminando. Actualmente, dos
afios después de la infervencion, Santia-
go camina con normalidad y puede jugar
y llevar una vida como cualquier nifio de
su edad.

El caso de Sanfiago es un ejemplo de los
tratamientos que se prevé impulsar con
el nuevo centro para las enfermedades
minoritarias del Hospital Sant Joan de
Déu'y con la Red Unicas.
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SantJoan de Deuy el Clinic se

alian para ofrecer una atencion

conjunta a los nifios nacidos
con cardiopatias congénitas

El Hospital Sant Joan de Déu y el Hospital Clinic Barcelona han crea-
do un centro de cardiopatias congénitas para ofrecer una atencion
conjuntay, durante todas las etapas de la vida, a los nifios y nifias que
nacen con una malformacion en el corazoén. Esta alianza ha permitido
ademds empezar a aplicar en la poblacion infantil cirugias cardiacas
minimamente invasivas ya implantadas y consolidadas en los adultos
como la cirugia robédtica y torocoscaépica.

con un centro especializado, integrado y
con vision fransversal es clave para me-
jorar la calidad en la asistencia de estos
pacientes’, explica Daniel Pereda, direc-
tor del Centro de Cardiopatias Congéni-

tas Sant Joan de Déu - Clinic Barcelona.

Cada ano nacen en Catalufia 600 nifios
con una cardiopatia congénita, ya sea
un problema estructural de corazén (en
las cavidades o de las valvulas cardia-
cas, por ejemplo) o de grandes vasos del
forax. En el 30% de los casos, se frata
de una grave cardiopatia. Gracias a los
avances de las ultimas décadas, un 95%
de estfos nifios llegan a la edad adulta,
pero lo hacen con necesidades muy es-
pecificas.

El nuevo centro tiene dos sedes -ung, en
Sant Joan de Déu, y ofra, en el Hospital
Clinic Barcelona- que, en conjunto, ofre-
cen una cartfera de servicios completa

y complementaria, y que dispone de un
equipo infegrado por 23 profesionales
que incluye a cirujanos cardiovasculares,
cardidlogos, pediafras y anestesiologos.

A partir de ahora, un mismo equipo de
profesionales seguird a estos pacientes
y los fratard a lo largo de foda la vida. “El
éxito en el manejo del paciente con en-
fermedad cardiovascular se basa en la
asistencia multidisciplinar de alta cali-
dad y una esfrategia de seguimiento a
largo plazo que asegure la continuidad
durante la vida adulta. Por eso, contar

La creacion de este centro fruto de la
alianza entre Sant Joan de Déu y el Clinic
Barcelona ha permitido, ademds, exten-
der a la poblacion infantil técnicas qui-
rdrgicas que hasta ahora no se aplica-
ban en el dmbito de la cirugia cardiaca

pedidtrica, pero estaban ya implanftadas
en la de adultos, como es el caso de las
cirugias minimamente invasivas tora-
coscopicas y robaticas.

Hasta ahora, los nifios y jovenes afecta-
dos de cardiopatias congénitas que de-
bian pasar por quirdéfano eran inferveni-
dos mediante cirugia abierta, lo que alar-
gaba el periodo postoperatorio y recupe-
racion del paciente, ademas de causar-
les un mayor perjuicio estéfico.

El nuevo Centro de Cardiopatias Congé-
nitas Sant Joan de Déu - Clinic Barcelo-
na han llevado a cabo entre octubre de
2023y abril de 2024 siete intervencio-
nes de este fipo en nifios. En fres casos,
los profesionales han opftado por una
cirugia forocoscopica, que consiste en
realizar unas pequefias incisiones en el
toérax del nifio para infroducir un dispo-
sitivo con una cédmara de video que les
permita ver la zona quirdrgica y los ufen-
silios necesarios para llevar la interven-
cion. La primera nifia operada mediante
esta técnica presentaba un fumor en el
corazén que habia que resecar. La pa-
ciente de menor edad operada asi hasta
ahora en el centro fue una paciente de
6 afios.



Primer caso de cirugia robotica en niiios

En ofros cuatro casos, los profesionales
han optado por cirugia cardiaca robatica.
La primera paciente pedidatrica inferveni-
da con la ayuda de un robot ha sido una
chica de 13 afos y vecina del Pais Vas-
co que presenfaba una comunicacion
inferauricular congénita del fipo osfium
primum (tenia las dos auriculas conec-
tadas) y un defecto en la vdlvula mitral.
Estas malformaciones le provocaban
una circulacion anémala de la sangre en
el corazon y un desequilibrio que sobre-
cargaba la banda derecha del corazon

y, a largo plazo, le causaba insuficiencia
cardiaca.

En el caso de esta paciente, ademds, la
patfologia se veio agravada por una es-
coliosis muy acenfuada que dificultaba
el acceso al corazon. Por eso, los ciru-
janos cardiacos optaron por ufilizar un
robot quirdrgico que, a fravés de cuatro
pequefias incisiones en el torax de la pa-
ciente (de 8 milimetros de didmetro cada
una), les permitié introducir una cdmara
en el corazon para ver la zona quirdrgica
y los utensilios necesarios para realizar
la intervencion. De este modo, un equi-
po médico del Centro de Cardiopatias
Congénitas logrd cerrar, por un lado, la
conexion entre las dos auriculas y, por
otro, reparar la vélvula mitral dafiada. La

intervencion, que fuvo lugar en noviem-

bre, durd cuatro horas e intervinieron una

decena de profesionales.

El segundo paciente infervenido median-

fe cirugia cardiaca robdfica es un joven
de 15 afios que hace meses fue trata-
do de una comunicacion inferauricular
mediante cateterismo y presentado una
infeccion del dispositivo de cierre (endo-
carditis).

Pereda explica que, en el caso de los ni-
fios y nifias, la cirugia robdtica estad limi-
tada al tamano y la edad de los pacien-
fes porgue los utensilios quirdrgicos han
sido ideados y disefiados a medida de
los adultos. Por eso, ahora mismo los ci-
rujanos se plantean esta opcion solo en
los nifios mayores y adolescentes. Los
principales pacientes candidatos a so-
metferse a una intervencion de este fipo
son los que sufren las siguientes pato-
logias: comunicaciones inferauriculares
(siempre que no puedan resolverse con
un cateterismo), problemas en las vdl-
vulas mitral o fricuspide o fumores car-
diacos. La prevision es operar mediante
cirugia robética minimamente invasiva
a una docena de pacientes cada ano y
empezar con una actividad anual de 20
cirugias foracoscopicas.

lu Teixidd, 15 afos

Uno de los primeros pacientes
pedidtricos operados del corazon
con cirurgia robadtica

“A mi hermano le
operaron del corazon
pocas horas después
de nacery le dejaron
una cicatriz muy
grande en el pecho.
Yo no queria que me
quedara como a él.”

~N
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Primera unidad terapéutica para
el fratamiento de los trastornos
de la conducta alimentaria muy
graves en ninos y adolescentes

Esta unidad prevé el ingreso
de la familia y de la paciente
en un apartamento cercano al
Hospital.

El Hospital Sant Joan de Déu ha pues-
to en marcha una unidad que ofrece
una respuesta intensiva e integral a los
casos mas graves y complejos de fras-
tornos de la conducta alimentaria (TCA)
en nifias y adolescentes menores de 18
afos que no han podido ser estabiliza-
das,aun llevando mas de un afio en fra-
famiento en hospitalizacion total o par-
cial. Esta unidad, por primera vez en el
Estadoespafiol, prevé el ingreso de la fa-
milia y de la paciente en un apartamento
cercano al Hospital.

Los frastornos de la conducta alimen-
faria se han convertido en uno de los
mds prevalentes en los centros de salud
mental. Afectan a enfre un 5y un 8% de
la poblacién adolescente y joven. En uno
de cada dos casos, se manifiestan anfes
de los 14 afos y un 20-30% evoluciona
hacia la cronicidad. La nueva Unidad Te-
rapéutica TCA de alta complejidad infan-
fojuvenil, creada en Sant Joan de Déuy
llamada UTTCA-Minerva, prefende redu-
cir el periodo de hospitalizacion de estas

chicas y desplazar el fratamiento a su
entorno natural para incrementar las go-
rantias de éxito y evitar la cronicidad de
la enfermedad.

La unidad facilita un programa de frata-
miento infensivo que oforga a la familia
un papel clave de apoyo, empoderdn-
dola y dandole herramientas para hacer
frente a la enfermedad. “Para abordar
con éxito los frastornos de la conducta
alimentaria, es necesario un fratamiento
intensivo e implicar a la familia. Por eso,
el fratamiento se cenfra en empoderar a
la familia, fomentar la autonomia del pa-
cienfe y su infegracion en la comunidad”,
explica Eduard Serrano, doctor en psico-
logia y jefe de la Unidad de TCA del Hos-
pital Sant Joan de Déu Barcelona.

Se trata de una respuesta innovadora y
eficaz a la necesidad asistencial de es-
fas pacientes que requieren una aten-
cioén altamente especializada, puesto
que, hasta ahora, no existia en el siste-
ma sanitario publico ningun dispositivo
especifico para la afencion de los TCA de
alta complejidad en pacientes exclusiva-
mente pedidtricos. La nueva unidad da
cobertura a toda Catalufia y forma par-
te del Plan de Mejora de Afencion a las

personas con Trastornos de la Conducta
Alimentaria, presentado por el Departa-
ment de Salut de la Generalitat de Cata-
lunya en el afio 2023. Tiene una capaci-
dad para atender de forma simultdnea a
20 pacientes y fiene previsto poder aten-
der alo largo del afio unos 60, puesto
que el fratamiento que ofrece tiene una
duracion aproximada de unos 4 meses.

Un equipo integrado por una docena de
profesionales de diferentes disciplinas

-psicologos, psiquiatras, nutricionistas,
enfermeras, TCAls educadores y traba-
jadores sociales y una docente- evalia
la complejidad de cada caso, realiza un
diagndstico diferencial y disefia el plan
de fratamiento.

Estos profesionales disponen de un sis-
fema de moniforizacion que, a fravés de
una pantalla ubicada en la sala de traba-
jo, les permite conocer en todo momen-
fo, y en tiempo real, la evolucion de todas
las pacientes que estan siendo fratadas
en la unidad mediante diferentes para-
mefros como, por ejemplo peso, safu-
racion, tension o dias de ingreso, enfre
ofros. Esta informacion les resulta muy
Util para decidir el fratamiento a seguir
en cada momento.



Un tratamiento
intensivo en
4 fases

La nueva unidad ofrece
un fratamiento que inclu-
ye como novedad accio-
nes terapéuticas intensi-
vas en el ambito familiar
y en el entorno natural de
la paciente. Prevé cua-
fro fases con un plan de
atencion terapéutica que
va decreciendo de forma
progresiva hasta que lo
paciente estd vinculada a
los dispositivos de TCA de
referencia de su territorio.

la fase:
Hospitalizacién de la paciente.

La paciente estd ingresada en el Hospital en
un espacio que ha sido especialmente habi-
litado v tiene cuatro habitaciones (3 dobles
y una individual), dos salas polivalentes y

un espacio de calma. Durante este ingreso,
que se prevé que fenga una duracion me-
dia de 30 dias, los profesionales frabajan
para conseguir que la paciente recupere un
patfron de alimentacion saludable. También
se inicia el empoderamiento a la familia a
fravés de la metodologia family meal, “que
consiste en reproducir una comida en fami-
lia bajo el acompanamiento del equipo asis-
tencial para guiar las infervenciones y pro-
porcionar herramientas para el mejor ma-
nejo nutricional y emocional de la persona
afectada” explica Angeles Lopez, jefe En-
fermera de Salud mental del Hospital Sant
Joan de Déu. Esta drea de hospitalizacion
tiene capacidad para 7 camas.

2a fase:
Ingreso de la familia y la
paciente en un apartamento.

En esfa segunda fase se incorpora a la fa-
milia al fratamiento frasladdndose a vivir
con la paciente en uno de los aparfamentos
que el Hospital ha habilitado cerca del cen-
fro. Alli, los profesionales contindan el frata-
mienfo con la paciente -que consiste en fe-
rapias de cardcter individual y grupal- y em-
poderan a la familia para que disponga de

herramientas que les permitan hacer frente
a las situaciones que se dan en la vida co-
fidiana a consecuencia de la enfermedad.
Este periodo del tratfamiento tiene una dura-
cion media de 15 dias, aunque se adapta a
las necesidades de cada caso.

3a fase:
Traslado a domicilio y
fratamiento domiciliario.

Una vez que los profesionales consideran
que la familia y la paciente estan prepara-
das para reincorporarse a su vida habitual,
vuelven a casay, a partir de enfonces, son
los profesionales los que se desplazan pe-
riodicamente al domicilio de la paciente pa-
ra continuar el fratamiento. En esta efapa,
los profesionales frabajan para favorecer,
por un lado, la autonomia de la paciente
respecto a la alimentacion, y por otro, su re-
greso a la escuela. Este periodo fiene una
duracion esfimada de 60 dias.

4a fase:
Vinculacion a la Unidad de TCA
de referencia.

Es la ultima efapa del fratfamiento en la

que el equipo de profesionales del Hospital
acompana a la paciente en su derivacion a
la Unidad de TCA (UTCA) de su zona de re-
ferencia. El objetivo es asegurar la confinui-
dad asistencial del proceso terapéutico. Las
cuatro fases del tratamiento tienen en total
una duracion aproximada de unos 4 meses.
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El entorno familiary escolar es clave para superar
las dificultades asociadas a los tfrastornos del
neurodesarrollo y reducir el fracaso escolar

Un 13% de los jovenes espafioles de en-
fre 18 y 24 afios no ha completado sus
estudios de secundaria. Se trata de la
segunda mayor tasa de la Union Euro-
peq, sélo superada por Rumania (15,3%).
Muchos factores pueden incidir en el
abandono escolar de los jovenes, pero
uno importante -y reconocido en una re-
solucion dictada ya en 2011 por el Parla-
mento Europeo- son las dificultades de
aprendizaje.

El dltimo informe FAROS elaborado por la
Escuela de Salud del Hospital Sant Joan
de Déu Barcelona aborda, precisamente,
algunos de los frastornos del neurode-
sarrollo (TND) que dificultan este apren-
dizaje. Los autores exponen que, aunque
disfintas leyes, decrefos y resoluciones
vigentes en la actualidad apuntany pro-
mueven acciones para una educacion
inclusiva, la realidad es que las interven-

ciones se llevan a cabo cuando se pro-
duce el fracaso y no antes, para preve-
nirlo, como seria aconsejable.

Los avances conseguidos en los Ultimos
afios en el campo de las neurociencias
han permitido conocer con mayaor pro-
fundidad como aprende el cerebro y han
puesto de manifiesto que no incide sélo
la genética sino fambién factores exfer-
nos. Es importante que este conocimien-
fo llegue a los docentes y a las familias,
porque les puede ser de mucha ufilidad
a la hora de enfocar el proceso de ense-
fianza -sea en condiciones normales o
en un contexto de dificultad- para afron-
far con mayor éxito las dificultades que
presentan a los ninos con frastornos del
neurodesarrollo como la discalculia, dis-
lexia, TDAH y autismo, entre otros.

“La familia tiene gran importancia en el
desarrollo del nifio. Muchas familias fe-

men gue se discrimine a su hijo por ser
diferente. Debemos acompafiarles, ayu-
dar a entender el diagndstico, potenciar
los aspectos favorables y disminuir los
aspectos negativos dandoles herramien-
tas para manejar las dificultades del
nino o nina. El papel de la familia es cla-
ve para aumentar las oporfunidades de
aprendizaje’, explica Roser Colomé, coor-
dinadora del frabajo.

El informe detalla una amplia variedad
de adecuaciones que los maestros pue-
den realizar en el aula para atender la
neurodiversidad, pero fambién da a co-
nocer qué habitos saludables favorecen
el desarrollo del cerebro y qué interven-
ciones aconsejan a los profesionales que
se pueden llevar a cabo en el entorno de
estos nifios, en su vida cotidiana, con el
objefivo de readaptar los circuitos neuro-
nales de su cerebro.
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De izquierda a derecha: Anna Lépez, Josep Serrat, Roser Colomé i Montse Gémez.

¢Qué son los trastornos del neurodesarrollo?

Son un grupo amplio de condiciones he-
ferogéneas que se originan durante el
desarrollo cerebral y se caracterizan por
tener alguna alteracién/dificultad en la
adquisicion de cierfas habilidades cogni-
fivas como el lenguaje, la lectura, el pro-
cesamienfo matemadtica, que incide en
su capacidad de atencion o su capaci-

dad de relacionarse con los demds.

Estos frastornos, que afectan a entre un
5y un 15% de la poblacion en edad esco-
lar, fienen una repercusion negativa en
el progreso del nifo. Y no se curan por-
gue no son una enfermedad, sino una
forma distinta de desarrollo que deriva

¢Cudndo y como tratarlos?

La neurociencia nos indica que exis-

fen periodos criticos para el desarrollo
de determinadas habilidades y en las
que se puede infervenir. Asi, la efapa de
educacion primaria estd especialmen-
fe indicada paraincidiry actuar sobre
las funciones cerebrales deficitarias. En
secundaria, en cambio, la capacidad de
plasticidad cerebral es menory el mar-
gen de infervencion menor. En estfos ca-
s0s, la actuacion se limita a la busqueda
de estfrategias para compensar las difi-
cultades.

El informe expone qué sefales pueden
alertar de que un nifio presenta un TND,
y detalla como se hace el diagnéstico

y se trata actualmente la dislexia, los
frastornos del desarrollo del lenguaije, el
frastorno por déficit de atencion con hi-
peractividad, la discalculia, el frastorno
del espectro autismo y la discapacidad
infelectual y el funcionamiento intelec-
fual limite.

Ademads, da a conocer las nuevas lineas
de investigacion que se estdan impul-
sando para mejorar el diagndstico y el
fratamiento de los frastornos del neu-
rodesarrollo. En concreto, los investiga-
dores estdn trabajando para tratar de
idenfificar biomarcadores de los TND que
permitan mejorar el diagnostico. Tam-
bién estdn realizando diversos ensayos

Intervenciones en el entorno familiary escolar

Los autores del informe consideran que
la actividad fisica es clave para reorde-
nar las redes cerebrales, mejorar la neu-
roplasticidad, mejorar la memoriay el
autocontrol. Por eso, proponen infrodu-
ciren las escuelas una sesion diaria de
gjercicio fisico de al menos freinta minu-
fos. También resaltan la importancia de
instruir a los nifios en practicas de respi-

racion profunday el mindfulness, porque
activan zonas del cerebro claves para la

cognicion, la memoriay el procesamien-
fo de las emociones.

El suefio favorece también la neurogé-
nesis. Por eso, es recomendable que los
nifios de enfre 8 y 11 afios duerman alre-
dedor de 11 horas y los adolescentes, S.

en una forma distinta de funcionar. Si
estos frastornos no se defectan y no se
dan las ayudas necesarias que permitan
compensar las dificultades, fendrdn una
importante repercusion en el bienestar
fisico y mental de los nifios y de sus fa-
milias.

para evaluar la eficacia de la neuromo-
dulacion, que busca activar o desactivar
redes neuronales mediante técnicas no
invasiva como la estimulacion cerebral
magneética o eléctrica en zonas con-
crefas del cerebro. Estas técnicas han
empezado a aplicarse en el marco de
ensayos clinicos para el fratamiento de
sinfomas asociados a los TND, y prin-
cipalmente los frasfornos del espectro
autista y TDAH: déficits de comunicacion
social, conductas restringidas y repeti-
fivas, irritabilidad, hiperactividad, depre-
sion, y deficiencias. A pesar de los datos
prometedores, por el momento no fienen
una aplicacién en la practica clinica.

La microbiota infestinal también incide
en el desarrollo del cerebro y algunas
bacterias que pueden estar presentes
afectan e inciden en el comportamien-
o y rendimienta cognitivo. Por eso, es
importante alimentar a los nifios de una
manera saludable para proteger su neu-
rodesarrollo.
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Sant Joan de Déu crea una plataforma
para la produccion y desarrollo de
terapias avanzadas

Las terapias avanzadas constituyen una nueva estrategia terapéutica
que ofrece esperanza y nuevas oportunidades a nifios y nifias con en-
fermedades minoritarias que por ahora no disponen de tratamientos
eficaces. El Hospital Sant Joan de Déu Barcelona (HSJD) ha creado
recientemente una plataforma para desarrollar y fabricar nuevas
terapias enfocadas a la poblacion pedidtrica, conjuntamente con el

Hospital Clinic Barcelona.

Algunas de estas ferapias ya existen,
como es el caso de CAR-T -indicado para
la leucemia linfobldstica aguda refracta-
ria-. Otros que quieren desarrollarse inclu-
yen ofras estrategias ferapéuticas en el
ambito de la oncologia pedidtrica, como
es el caso de una fterapia CART combi-
nada con células dendriticas para el tra-
famiento del glioma difuso del fronco
cerebral, un fumor con muy mal pronds-
fico. En el ambito de las enfermedades
MOoNOgeénicas, una nueva ferapia génica
para una inmunodeficiencia primaria muy
raray grave, el sindrome de déficit de MHC
clase Il.

En los ultimos afios, el Hospital Sant
Joan de Déu Barcelona ha visto aumen-
tar el porcentaje de pacientes con enfer-
medades raras complejas que afiende y
ha impulsado diferentes iniciativas para
avanzar en el conocimiento y desarrollar
nuevos fratamientos. En este sentido, fue
uno de los primeros centros de Espafia
que administré la ferapia CAR-T a un nifio
con leucemia. También, junto con el Hos-
pital Clinic Barcelona, desarrolld el CAR-T
ARI-0001 para leucemia linfobldstica
aguda pedidtrica refractaria a otros frato-
mientos. Ahora, ha decidido dar un paso
mds y producir estas terapias en sus ins-
falaciones. Por eso ha creado una nueva

plataforma para la produccion, desarrollo
e investigacion de ferapiaos avanzadas.

Las terapias avanzadas son medicamen-
tos que se obtienen al manipular genes,
células o tejidos para tratar una enfer-
medad de forma eficaz y personalizada.
Por ejemplo, en el caso de la terapia con
células CAR-T se frata de células inmu-
nitarias, los llamados linfocitos T, que se
han extraido del paciente y se han modi-
ficado para expresar moléculas llamadas
receptores de anfigenos quiméricos frente
a antigenos (en inglés Chimeric Antigen
Receptor, CAR] en sus superficies. Estos
linfocitos T genéticamente modificados se
readministran al paciente, donde sus nue-
vos receptores les permiten reconocer y
destruir las células cancerosas.

Las terapias avanzadas son un nuevo
género de medicamentos y, por eso,
deben fabricarse en unos espacios con
unas caracteristicas muy definidas y
siguiendo una serie de normas muy espe-
cificas y estrictas, las Normas de Correcta
Fabricacion (NCF, en inglés Good Manu-
facturing Practice, GMP) para garantizar el
maximo nivel de seguridad del producto
terminado para el paciente. Reciente-
mente, la Agencia Espafiola de Medica-
mentos y Productos Sanitarios (AEMPS)
ha inspeccionado las instalaciones de la

nueva Plataforma de Terapias Avanzadas
y las ha cerfificado. “El resultado positivo
de esta inspeccion valida no sélo la cali-
dady la seguridad de nuestros procesos,
sino que también fortalece nuestra mision
de ofrecer tratamientos innovadores y efi-
caces confra el cancer”, explica el Dr. Julio
Castafio, director técnico del drea de pro-
duccion de la plataforma.

Pocos centros disponen de estas insta-
laciones, llamadas salas blancas, por-
que requieren una inversion econémica
muy imporfante, infraesfructuras y equi-
pamientas especificos y profesionales
expertos. “En nuestro caso -explica la

Dra Alessandra Magnani, directora de la
Plataforma de Terapias Avanzadas de
Sant Joan de Déu- era el paso necesario
y légico, después de la apertura del SUD
Pediatric Cancer Center Barcelona, donde
atendemos a pacientes de fodo el mundo
con canceres extremadamente comple-
jos, y en linea con el impulso del proyecto
Unicas para la medicina personalizada en
el fratamiento de las enfermedades mino-
ritarias. En el Hospital Sant Joan de Déu
fenemos expertos clinicas en enfermeda-
des extremadamente complejas, investi-
gadores que las estudian, y los pacientes
que las padecen y necesitan un frata-
miento. Ahora, con las salas blancas fam-
bién tenemos las infraestructuras para
producir y desarrollar las terapias. Era un
aspecto clave que nos faltaba!”

La nueva Plataforma de Terapias Avanza-
das del Hospital Sant Joan de Déu forma
parte de la plataforma conjunta con el
Hospital Clinic coordinada por el Dr. Manel
Juan, y estd incluida en la red catalana de
ferapias avanzadas impulsada por Biocat,



en los consorcios espafioles CERTERA
y TERAV impulsados por el ISCIIl 'y en
un consorcio europeo de produccion de
CAR-T cells en oncohematologia pedid-
frica.

A diferencia de ofras plataformas, pre-
senfa la singularidad de reunir en un
mismo espacio la produccion y desarro-
llo de terapias avanzadas enfocadas a la
poblacion pedidtrica. “Concentrar en un
mismo lugar la investigacion, el desarrollo
y la produccion de ferapias avanzadas es
fundamental para tener una vision trans-
versal que nos permita no solo llevar ala
clinica el resultado de las investigaciones,
sino también para realizar un seguimiento
después, cuando se administra la ferapia
a los pacientes para poder seguir avan-
zando en la mejora de los tratamientos. Si
conocemos tado el proceso de elabora-
cion de una terapia -en lugar de llegar ya
fabricada por un laboratorio- podremos
opfimizar fodas las condiciones de pro-
duccidn, infentar descubrir por qué puede
ftener resultados diferentes en los pacien-
tes y al final ofrecerles los tratamientos
mds personalizados y eficaces’, explica
Magnani..

La nueva Plataforma de Terapias Avanza-
das HSJD ocupa una superficie de 1.280
metros cuadrados y dispone de un drea
de produccion de terapias avanzadas con
cuafro salas blancas especialmente con-
cebidas para fabricar distintas terapias
avanzadas (terapia celular, ingenieria de
tejidos y terapia génica).En esta nueva
infraestfructura frabajaran conjuntamente
equipos de diferenfes dreas como la
oncologia, oncohematologia, enferme-
dades neuromusculares, inmunodefi-

ciencias primarias y otras enfermedades
hemaftoldgicas.

En el ambito de la produccion, los pro-
fesionales de las salas blancas ya han
empezado a producir el CAR-T ARI-0001,
con el Hospital Clinic I en el dmbito de la
investigacion, han empezado a fraba-
jaren el desarrollo de una nueva terapia
génica para tratar una inmunodeficiencia
primaria muy rara y grave, el sindrome
de déficit de MHC clase Il. Los nifios afec-
fados estdn desprofegidos ante pato-
genos comunes gue son normalmente
inofensivos, lo que hace que enfermen
desde muy temprana edad. Si no se frata,
esa inmunodeficiencia puede ser letal
durante la primera o segunda década de
la vida.

“Lo que sabemos es que esta inmuno-
deficiencia se debe o defectos genéticos
que alteran la expresion de la molécula
MHC'y, al hacerlo, dificultan la madu-
racion de los linfocitos y limitan la res-
puesta del sistema inmune ante las
infecciones. En nuestro hospital tenemos
pacientes con esta enfermedad, seguidos
por la Dra. Laia Alsing, jefa del servicio

de Inmunoalergia del HSJD. Hasta ahorag,
el unico tratamiento para los pacientes
afectados es frasplante alogénico de

médula 6sea. Pero no es el fratamiento
optimo, especialmente si el paciente
carece de un donante HLA compafible.
basada en la correccion genética de
las células madre hematopoyéticas del
paciente’, explica Magnani.

“Estamos trabajando, en colaboracion
con el Hospital Clinic y el CIEMAT en
Madrid, con diversas técnicas de correc-
cion genética, incluidas las mds inno-
vadoras, para identificar el método mads

adecuado para corregir esta enfermedad.

Creemos que enconfrar una terapiay un
enfoque terapéutico para esta enferme-
dad puede abrir el camino al fratamiento
de otras patologias que compartan pro-
cesos reguladores similares’, concluye.

Los nuevos espacios se pondrdn, ade-
mds, a disposicion de ofros centrosy
equipos interesados en desarrollar tera-
pias avanzadas porque, segun explica
Magnani, “‘nuestras instalaciones tienen
un potencial de produccion muy elevado
y que supera las necesidades que tene-
mos actualmente”.

La Plataforma de Terapias Avanzadas del
Hospital Sant Joan de Déu es una rea-
lidad gracias a una donacion de Rosa-
lia Gisperty de la Fundacion Amancio
Orfega.

“La creacion de la plataforma de terapias avanzadas era el paso
logico. En nuestro centro tenemos expertos clinicos en enfermedades
extremadamente complejas, investigadores que las estudian y los
pacientes que las padecen y necesitan un tratamiento. Ahora, con las
salas blancas, tenemos también las infraestructuras para desarrollar
y fabricar estas terapias y ofrecer nuevas esperanzas terapéuticas a

los pacientes.”

Alessandra Magnani
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Primera terapia génica para
un nino menor de 4 anNos con
enfermedad neuromuscular

de Duchenne

Investigadores de la Unidad de Enfer-
medades Neuromusculares del Hospital
Sant Joan de Déu Barcelona han apli-
cado una ferapia génica para el frata-
miento de la distrofia de Duchenne, por
primera vez en un nifio menor de 4 afios,
en el marco de un ensayo clinico infer-
nacional, activo y abierto para este tipo
de pacientes, en los que estdan implica-
dos 6 centros de diferentes paises. El
equipo liderado por Andrés Nascimento,
ha sido el primero en incluir a un pacien-
te menor de 4 afos y realizar la infusion
de este tratamiento de ferapia génica.
Actualmente, ofro paciente de Sant Joan
de Déu ha recibido la infusion. Ademds,
hay otfros 8 nifios que lo estdn recibiendo
en cenfros de ofros paises europeos.

La distrofia de Duchenne es una patolo-
gia genética infrecuente, dentfro del gru-
po de las conocidas como enfermeda-
des minoritarias, que estd ligada al cro-
mosoma Xy que produce debilidad pro-
gresiva. Los nifios se diagnaostican en los
primeros afios de vida y sus musculos se
van deteriorando progresivamente. Alre-
dedor de los 3 0 4 afios es cuando se po-
ne en evidencia esta debilidad, llegando
a perder la capacidad de andar sobre los
12 y los 14 afios. A dia de hoy no existe
ningun fratamiento que ofrezca una cu-
racion o una mejora de los sinfomas de
la enfermedad, por lo que es muy dificil
combafirla. Las Unicas terapias que exis-

fen intenfan retrasar la progresion, pero
fodavia no son capaces de conseguir es-
tabilizar el cuadro clinico.

La ferapia génica y, ademds, aplicada lo
antes posible, es la opcion terapéutica
mads prometedora para frenar esta dis-
frofia de origen genético. Hasta ahora
s6lo se habian fratado a pacientes ma-
yores de 4 afios, con resultados positivos
que han permitido la aprobacion por par-
te de lo agencia americana de medica-
mentos y alimentos (FDA) de este trata-
miento para los pacientes de 4 a 5 afios.
Cabe destacar que la enfermedad es de
cardcter progresivo, por lo que cuanto
mds tiempo pasa, se pierde mas fejido
muscular que es sustituido por grasay
fibrosis. Por eso es impaortante ofrecer el
fratamiento anfes de que el dafio mus-
cular sea irreversible.

“Nuestro equipo ya ha incluido a los pri-
meros dos nifios en esfe nuevo ensayo,
denominado Envol. Los pacientes estdn
folerando bien el tratamiento, sin efectos
adversos, lo que nos ha permitido abrir
una nueva cohorte de 4 nifios que tienen
enfre 2y 3 afios de edad’, explica Andrés
Nascimento, jefe de la Unidad de Enfer-
medades Neuromusculares del Hospital
Sant Joan de Déu Barcelonay miembro
del grupo de Investigacion Aplicada en
Enfermedades Neuromusculares del Ins-
fituto de Investigacion Sant Joan de Déu,
y afiade: “el fratamiento se administrd

hace unas semanasy el paciente se ha
mantenido estable, sin efectos secunda-
rios y en espera de poder confirmar los
resultados positivos en su evolucion. Te-
nemos buenas expectativas, ya que los
cambios que puede generar esta terapia
génica se producen sobre un fejido mus-
cular mas preservado’, sigue el experto.

La distrofia de Duchenne es una
enfermedad genética y minori-
taria que provoca una debilidad
muscular progresiva desde eda-
des muy tempranas y evoluciona
hasta la pérdida de la capacidad
de andary afectacion respirato-
riay cardiaca.

Hasta ahora, sélo se habian tra-
tado a pacientes mayores de 4
anos.
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Equipo del Dr. Andrés Nascimento [segundo de la izquierda, en la parte inferior de la imagen).

Primera terapia génica por Duchenne

La aparicion de la ferapia génica es un
imporfante avance para los pacientes
pedidtricos de Duchenne. Uno de los re-
fos de estfa ferapia era el famafio del gen
de la distrofina, que es muy grande y no
se puede infroducir a fravés de los vecto-
res virales (adenovirus modificados) que
se encargan de fransportar el gen nuevo
a las células incorpore en ellas.

Hace unos afios, se observo a un colecti-
vo de pacientes que habian llegado a
edades adultas avanzadas con dolor
muscular, aumentfo de enzimas muscu-
lares, ciertas dificultades de movilidad y
alteraciones motoras, pero conservaban

la capacidad de caminar. Estos indivi-
duos tenian alteraciones en el gen de la
disfrofina que daban lugar a versiones
mads pequenas pero funcionales de la
profeina, conocidas como microdistro-
finas. Esta observacion sugirio que la
presencia de microdistrofing, aunque

en menor cantidad o famafio, podria
proporcionar cierfa profeccion confra los
sinfomas graves de la disfrofia muscu-
lar de Duchenne. Basdndose en estos
hallazgos, los cientificos empezaron

a explorar la posibilidad de utilizar la
microdisfrofina como opcion terapéutica
para los pacientes con disfrofia muscu-
lar de Duchenne.

Mds eficacia por la aplicacion precoz

En la fase 3 del estudio Embark participo
este mismo grupo de especialistas, que
consiguieron incluir a 12 pacientes entre
4y 8 afios. Estos datos serdn evaluados
por la Agencia Europea del Medicamento
(EMA) en espera de su aprobacién. Hace
pocas semanas se ha iniciado el ensayo
clinico Envol en menores de 4 afios. El
ensayo espera poder incluir en una pri-
mera efapa a diez pacientes entre 3y 4
anos, segun los resultados de seguridad
de esfe grupo. Posteriormente, se permi-
fird parficipar a pacientes de 3 a 2 afios,

e incluso bebés de meses -que, de he-
cho, fodavia no habrdn nacido-, y busca
determinar la seguridad y el impacto del
fratamiento precoz.

En este ensayo internacional, participan
seis centros, del Reino Unido, Italia, Pai-
ses Bajos, Francia, Bélgica y Espana. El
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona ha
incluido a dos nifios, y por el volumen de
pacientes y las familias que ya estdn a la
espera, confia en poder incluir al menos
0 unos cuatro pacientes, siendo de nue-
vo, aligual que en el ensayo Embark, el

A partir de aqui, se pusieron en marcha
todas las pruebas preclinicas y Sarepta,
el laboratorio que ha disefiado esta tera-
pia génica, promovic las fases 1y 2, que
mostraron datos de seguridad y eficacia,
permitiendo el desarrollo y finalmente

el ensayo de la fase 3 (Embark) para
pacientes enfre 4 y 8 afios. En el ensayo
clinico, esta microdistrofina se asocia a
un adenovirus modificado (vector) con
capacidad para incorporar este nuevo
material genético en las células mus-
culares. Los primeros nifios fratados de
esta franja foleraron bien el fratamiento
y mejoraron su funcion motora de forma
significafiva.

centro que aporta a mds pacientes.

“Nuestra voluntad siempre es poder ofre-
cer fodas las opciones de fratamiento a
nuestros pacientes, pero no fodos son
candidatos. Hay unos criterios clinicos

y genéticos muy especificos que deben
reunirse. Uno de los mayores factores li-
mitantes para poder recibir el fratamien-
o es que los pacientes no deben tener
anticuerpos contra el vector (adenovirus
modificado) que fransporta el micrégeno
de la distrofina”, apunta Andrés Nasci-
mento.
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Intervencion pionera para
reparar dos malformaciones que

causaban una grave insuficiencia
respiratoria a un bebé

Por primera vez en Espaiia, un equipo de profesionales del Hospital
Sant Joan de Déu Barcelona ha resuelto en una tnica intervencion

dos malformaciones que presentaba un bebé: una tetralogia de Fa-
llot, una cardiopatia congénita que dificultaba la entrada de sangre
en los pulmones, y un estrechamiento en la traquea que le causaba

insuficiencia respiratoria.

Los profesionales que atendian a la ma-
dre durante el embarazo detectaron la
malformacion cardiaca del bebé en los
confroles ecograficos prenatales. La es-
fenosis fraqueal fue diagnosticada po-
cos dias después del nacimiento. El nifio
presenfaba una traquea muy estrecha
en foda su longitud que le causaba una
insuficiencia respiratoria y un estridor
(sonido respiratorio anormal) continuo
gue con el fiempo iria empeorando.

Los especialistas del Area del Corazén
y del Servicio de Qtforrinolaringologia del
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona
que atendian al bebé decidieron espe-
rar a que ganara peso para operarlo, y
plantearon a la familia reparar las dos
malformaciones en una Unica opera-
cién para minimizar riesgos. “Sabiamos

que, si solo lo operaban de una de las
malformaciones, el nifio no foleraria el
post-operatorio’, explica Stefano Congiu,
jefe de cirugia cardiaca del hospital.

Es la primera vez que en Espafia se
abordan las dos malformaciones en una
unica intervencion. “Es un caso muy ex-
cepcional. En el mundo se dan muy po-
cos casos. No hemas enconfrado des-
critos en la literatura cientifica. Normal-
mente, los nifios afectados presentan
una u ofra malformacion, pero es muy
infrecuente que tengan las dos a la vez’,
sefiala Congiu.

Lo operacion se llevo a cabo el pasado 17
de julio, cuando el bebé tenia ocho me-
ses de vida. Durante las primeras horas
de la intervencion, y ufilizando circula-
cion extracorporeaq, los cirujanos cardia-

cos repararon la malformacion del cora-
z0n cerrando la comunicacion anoémala
que existia entre los dos ventriculos con
un parche de pericardio. A continuacion,
procedieron a ampliar la salida del ven-
friculo derecho hacia los pulmones para
permitir una circulacion y oxigenacion
normales de la sangre. Al finalizar, veri-
ficaron mediante una ecocardiografia la
correccion completa de la Tefralogia de
Fallot para continuar con la cirugia de la
fraquea.

En ese momento, los oforrinolaringo-
logos, con el nifio en circulacion extra-
corporeq, le cortaron una seccion de la
fréguea en la zona media, desplazaron
los exfremos y sobrepusieron uno sobre
el ofro para ensanchar el conducto tra-
queal. “Gracias a esta infervencion, se ha
podido mejorar la respiracion del pacien-
te'y ha dejado de producir estridor”, se-
fiala Oliver Hoag, jefe del servicio de Oto-
rrinolaringologia de Sant Joan de Déu.

Tras la infervencion, que duro cinco ho-
rasy conto con la participacion de 20
profesionales, el bebé fue frasladado a la
UCI. Un mes despugs, fue dado de alta.
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Un innovador analisis genético de
Sant Joan de Déu y CNAG diagnostica con éxito
a 23 ninos con enfermedades neuromusculares

Las enfermedades neuromusculares
afectan a entre 8 y 16 millones de perso-
nas en fodo el mundo, lo que corresponde
al 0,1y 0,2% de la poblacion mundial. Es-
te pequefo porcentaje, junto con los sin-
fomas heferogéneos que presentan los
pacientes, hace que sea muy complejo
establecer un diagndstico. De ahi la co-
nocida odisea a la que se enfrentan mu-
chas familias afectadas por una enfer-
medad rara que comienza en la infancia,
y que acaba convirfiéndose en afios de
espera para obtener un diagndstico. Da-
do que el 80% de las enfermedades raras
fienen un origen genético, los cientificos
se cenfran en buscar las causas de estas
patfologias en los genes.

Asi lo ha hecho un equipo de investiga-
dores del Institut de Recerca Sant Joan
de Déu (IRSJD) y del Centro Nacional de
Andlisis Gendmico (CNAG), que mediante
un innovador andlisis genético, han con-
seguido confribuir al diagnostico de 23
nifos con enfermedades neuromuscula-
res, poniendo fin a una espera que, en al-
gunas casos, superaba los 8 afios.

Los resultados, publicados en la revis-
fa cienfifica European Journal of Human
Genetics, forman parte de un estudio

en el que han participado un fotal de 58
pacientes pedidtricos del Hospital Sant
Joan de Déu. Todos estdn afectados por
algun tipo de enfermedad neuromuscu-
lar, presentando debilidad muscular y/o
pérdida de masa muscular, y ninguno
habia sido diagnosticado genéticamente
a pesar de haber si-
do estudiados me-
dianfe la secuen-
ciacion del exoma,
una fécnica geno-
mica que estudia la
parte del ADN que
codifica proteinas,
donde suelen enconfrarse mutaciones
asociadas a estas enfermedades. El rea-
ndlisis de datos de pacientes no diagnos-
ficados, una prdctica en auge en el cam-
po de las enfermedades raras, es crucial
debido al avance constante del conoci-
miento cientifico y al descubrimiento de
nuevos genes asociados a patfologia in-
frecuentes. Esta prdctica suele ayudar a
encontrar un diagnostico molecular en
aproximadamente el 15% de los casos,
mientras que el nuevo andlisis genético
ha logrado aumentar esfa fasa de éxito
hasta el 40%.

De acuerdo con la Dra. Leslie Matalonga,

Daniel Natera y Berta Estévez del Sant Joan de Déu, con uno de los pacientes diagnosticados y su madre.

autora del estudio y Responsable de Ge-
némica Clinica en CNAG: “La metodologia
que hemas aplicado en este estudio (se-
cuenciacion del genoma completo e infe-
gracion de otras técnicas émicas) es cla-
ve para enconfrar el diagnostico de pa-
cienfes que no lo fienen, pero hoy en dia

su implementacion

La secuenciacion del genoma s costosa para los
completoy la integracion de
otras técnicas omicas han
sido claves para encontrar
los diagnésticos.

sistemas de salud
y en la mayoria de
los casos se reo-
liza en el contex-
fo de proyectos de
investigacion.  En
CNAG también estamos frabajando en
el desarrollo de herramientas y mefodo-
logias para automatizar al maximo estos
procesos Y facilitar su futura integracion
en la rufina hospitalaria, reduciendo asf
los tiempos de diagnostico”.

Para las familias afectadas, disponer de
un diagndstico confirmado es un paso
esencial para tener la opcion de recibir un
fratamiento que les ayude a mejorar su
calidad de vida y, en algunos casos, has-
ta frenar la progresion de la enfermedad.
Ademas, proporciona informacion sobre
la evolucion de la patfologia y la posible
fransmision a generaciones futuras.



Nuevo enfoque de anadlisis genético

En los ultimos 14 afios, el numero de ge-
nes asociados al desarrollo de enferme-
dades neuromusculares se ha duplica-
do. Gracias a la secuenciacion de nueva
generacion, en los dlfimaos fiempos se
ha logrado identificar cerca de 700 ge-
nes. Aungue es un gran avance, mas de
la mitad de las familias afectadas por
una enfermedad neuromuscular siguen
sin conocer el origen de su condicion.

El innovador enfoque desarrollado por
los equipos de investigacion del IRSJD
y CNAG estd disefiado especificamente
para ayudar a estas familias. El nuevo
andlisis genético infegra los beneficios
de diferentes fécnicas omicas, permi-
fiendo la combinacion de una mayor
cantidad de datos clinicos y genéticos,
aumentando asi las posibilidades de
identificar nuevos diagnadsticos en pa-
cientes pedidtricos.

El andlisis comienza con un fenotipado
exhaustivo del paciente, realizado por el

equipo médico del Hospital Sant Joan de
Déu. "Este trabajo incluye la recopilacion
estandarizada de sintomas y resultados
de una amplia gama de pruebas, fales
coma resonancias magnéticas, datos
neurofisioldgicos o de laboratorio, segun
indica el Dr. Daniel Natera, neurdlogo in-
fantil de la Unidad de Neuromuscular del
Hospital Sant Joan de Déu.

Tras esta evaluacion detallada de los
sinfomas de los pacientes, se aplican
dos fécnicas dmicas complementarias
para el andlisis genético. Primero, la se-
cuenciacion del genoma en frio, que im-
plica obfener la secuencia completa de
ADN (todos los genes) del paciente y sus
padres bioldgicos ufilizando Secuencia-
cion de Nueva Generacion [NGS), permi-
fiendo la identificacion de variantes ge-
néticas y mutaciones. En segundo lugar,
para casos especificos, se incorpora la
secuenciacion del tfranscriptoma (ARN;
la expresidn de los genes) a partir de

una biopsia muscular del paciente, para
idenftificar desviaciones a la composi-
cién de las moléculas de ARN (transcri-
t0s) 0 su expresion.

En palabras de la Dra. Anna Esteve, res-
ponsable del Equipo de Genémica Fun-
cional en CNAG y autora del estudio: “En
CNAG hemos secuenciado las muestras
del ARN de los pacientes con tecnologias
genomicas de Ultima generacion. A con-
finuacion, hemos realizado el procesa-
miento y el andlisis de datos, que nos ha
ayudado a examinar los genes activos
en los musculos. Esta técnica comple-
mentaria permite defectar patrones ano-
malos o erréneos en las expresiones de
los genes y en su esfructura, pistas cru-
ciales que nos han ayudado a encontrar
mutaciones genéticas responsables del
desarrollo de estas enfermedades neu-
romusculares”

Una plataforma clave para la interpretacion de resultados

Todos los resultados obtfenidos se pro-
cesan ufilizando la plataforma RD-Con-
nect GPAP (Genome-Phenome Analysis
Platform), una plataforma colaborativa
de andlisis genético desarrollado y alo-
jada en CNAG en el marco de diferenfes
proyectos europeos (RD-Connect, EJPRD
y ELIXIR) para el diagnéstico de enfer-
medades raras. Esta herramienta no so-
lo compara la informacion obtenida de
los pacientes, sino que también incluye
datos de mas de 30.000 individuos con
enfermedades raras (pacientes y fami-
liares).

En este punto, los investigadores de IR-
SJD y CNAG infegran foda la informacion
disponible para poder interpretarla, un
proceso en el que la combinacion de los
datos fenotipicos, gendmicas y trans-
cripfémicos juegan un papel clave pa-
ra encontrar una causa molecular. Por

ejemplo, las desviaciones en el ARN pue-
den apuntar a una via o gen especifico o,
alternativamente, los datos franscripto-
micos pueden apoyar el efecto previsto
de cierta variante genética identificada
en el genoma. En el caso del hallazgo

de variantes de significado incierto en
genes candidatos, el Programa de Diag-
nostico y Terapia Traslacional de Sant
Joan de Déu permite incrementar la fasa
de diagndstico mediante los estudios de
biologia funcional, celulary molecular.

Segun la investigadora del IRSJD Berta
Estévez, “disponer de un equipo multi-
disciplinar fue clave para alcanzar una
proporcion de diagnostico tan elevada,
ya gue pudimos conjugar el conocimien-
fo de la clinica con el de la genética” En
Su opinién, “conacer la clinica es cémo
conocer el nombre de la enfermedad,
pero es valioso conocer la causa genéti-

Referentes en enfermedades minoritarias

El Hospital Sant Joan de Déu es refe-
renfe nacional en el diagnostico y frata-
miento de las enfermedades minorita-
rias que, en el 80% de los casos, se diag-
nostican en la edad pedidtfrica. Actual-

mente, promueve la red Unicas, formada
por 30 hospitales espafioles, cuyo obje-
fivo es mejorar la atencion de estos pa-
cientes. El apoyo de la filantropia ha sido
clave para que Sanf Joan de Déu haya

ca, porque esto nos proporciona el ape-
llido de la patologia”

iEl momento “Eureka!” llegd en 23 oca-
siones, una por cada vez que los inves-
figadores encontraron la causa de la
enfermedad de un nifio, permitiendo al
equipo médico del Hospital Sant Joan de
Déu establecer un diagndstico genéficoy
evaluar tratamientos potenciales de for-
ma personalizada.

Este nuevo enfoque analitico forma par-
te del proyecto Solve-RD, financiado por
la Comision Europea para impulsar la in-
vestigacion sobre enfermedades raras.
La RD-Connect GPAP ha tenido un papel
clave en Solve-RD, ya que se ha utilizado
para compilary procesar todos los datos
fenotipicos y gendmicos del proyecto.

podido avanzar en el estudio, diagnosti-
coy tratamiento de las patologias infre-
cuentes. En este sentido, cabe destacar
el apoyo de la Fundacion “la Caixa”y la

Fundacion Privada Daniel Bravo Andreu.
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El nuevo rol de la enfermeria
pedidtrica en el Sistema de
Emergencias Médicas

El rol de la enfermeria en el Sistema de
Emergencias Médicas Pedidtricas (SEMP)
ha evolucionado significativamente en
los ultimas fres décadas, mejorando la
calidad de la atencion a la poblacion in-
fantojuvenil. Ademds, ha coincidido con
lo incorporacion de avances tecnoldgi-
cos, fanfo en la formacion de los profe-
sionales -Programa de Simulacion Avan-
zada- como en la atencion sanitaria -0xi-
genacion por Membrana Extracorporea
(ECMO]J- que han transformado el manejo
de las emergencias pedidtricas.

Cuando el SEMP se establecic en Catalu-

fig, la funcion de la enfermeria era me-
nos compleja y el nimero de traslados
era menor. Con el tiempo, se identifico la
necesidad de confar
con enfermeras es-
pecializadas en pe-
diafric para propor-
cionar apoyo a fodo el
ferriforio cataldn.

En 2007, se establecieron en Catalufia
bases fijas con personal especializado
en pediatria, incluyendo médicos, en-
fermeras y fécnicos con conocimientos

Formacion y Experiencia Especializada

La enfermeria en el SEMP ha evoluciona-
do para incluir una formacion y experien-
cia altamente especializadas. “Las en-
fermeras que forman parte de este sis-
tema tienen experiencia y conocimiento
en el fratamiento y cuidados del paciente
en esfado critico, ya que provienen de

la UCI pedidtrica o neonatal. Esta expe-
riencia en el manejo de los pacientes
criticos es fundamental para el éxito de
las operaciones del equipo de traslado’,
comenta Omar Rodriguez, responsable
del equipo de Enfermeria de la UCIP y del
SEMP de Hospital Sant Joan de Déu. La
formacion continua y la preparacion para
emergencias especificas han sido clave
para que las enfermeras puedan adap-
farse a las exigencias cambiantes del
enforno médico de urgencia.

El entrenamiento especializado incluye
conocimientos avanzados en reanima-

cion cardiopulmonar, manejo de equipos
de soporte vital y técnicas especificas
para el cuidado de pacientes pedidtricos
y neonatales. Las enfermeras del SEMP
deben estar preparadas para enfrentar-
se a una amplia variedad de sifuaciones
criticas, desde traumatismos graves
hasta enfermedades agudas complejas.
Ademds, deben estar capacitadas pa-
ra frabajar en enfornos de alta presion,
donde las decisiones rdpidas y precisas
son esenciales.

En este dmbito juega un papel funda-
mental el Programa de Simulacion Avan-
zada. Las enfermeras M° Paz Larrosay
Mdnica Escala forman parte del equipo
docente del SEMP del Hospital Sant Joan
de Déu, junfo con médicos y técnicos
Cada afio llevan a cabo 6 cursos de si-
mulacion. para un total de 50 profesio-
nales que pueden estar implicados en la

La enfermeria en el SEMP
ha evolucionado para
incluir una formaciony
experiencia altamente
especializadas.

especificos sobre pacientes pedidtricos.
“Esto marco un hito en la evolucion del
SEMP, ya que permitié que enfermeras

con experiencia en
cuidados infensivos
pedidtricos y neona-
tales formaran parte
integral del equipo de
fransporte, mejoran-
do significativamen-
fe lo calidad de la
aftencion y la capaci-
dad de respuesta en situaciones criticas’,
explica Maria José Tovar, enfermera del
SEMP del Hospital Sant Joan de Déu.

atencion sanitaria durante los fraslados.
Los parficipantes son bdsicamente pro-
fesionales del SEM de adultos, Atencidn
Primaria y hospitales comarcales. Los
cursos se llevan a cabo simulando dife-
renfes escenarios: en el domicilio del pa-
ciente, en la ambulancia, en la calle, en
el CAP o en un hospital.

El equipo docente del SEMP Sant Joan de
Déu ha impartido cursos de simulacion
fambién fuera de Catalufia, concreta-
mente en Costa Rica, Andorra y Pam-
plona.

Los cursos incluyen una parte de forma-
cién on line, talleres y simulacién (donde
pueden participar incluso actores pro-
fesionales), a partir de una metodologia
disefiada por la Harward Medical School
y desarrollada por el Boston Children’s
Hospital.



De izquierda a derecha: Carmen Dominguez, Omar Rodriguez, M José Tovar, Maria Mata, Aimudena Delgado y Gemma Durban.

Desarrollo de Capacidades y Tecnologias

El desarrollo del SEMP también ha esta-
do impulsado por la adopcién de nuevas
fecnologias y la mejora de las capacida-
des de respuesta. Las unidades moviles
de cuidados intensivas, equipadas con
fecnologia avanzada y personal especia-
lizado, han permitido llevar a cabo fras-
lados de pacientes criticos con mayor

seguridad y eficiencia. La integracion de
sistemas de comunicacion avanzados
ha mejorado la coordinacion entre los
equipos de emergencia y los hospitales
receptores, facilitando la fransferencia
de informacion critica y la preparacion
para la llegada del paciente.

Las enfermeras del SEMP también han

Traslados en ECMO Infantil

La incorporacion de la ECMO en el SEMP
ha sido un paso significativo que ha re-
guerido una formacion y preparacion
adicionales para las enfermeras. Esta
fécnica, ufilizada para proporcionar so-

portfe vital a pacientes con insuficiencia
cardiaca o respiratoria severa, es com-
plejay requiere habilidades especializa-
das. La experiencia en unidades de cui-
dados con programa de ECMO ha sido

jugado un papel crucial en la implemen-
tacion de protocolos estandarizados y
prdcticas basadas en la evidencia. Estos
protocolos garantizan que se sigan las
mejores prdcticas durante los traslados
y que los pacientes reciban una aftencion
consistente y de alta calidad’, sefialé Ma-
ria José Tovar.

esencial para que las enfermeras pue-
dan utilizar esta tecnologia en situacio-
nes de emergencia.
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Khadija y Cherive, las siamesas

sometidas hace un afio a una
cirugia para separarlas, hacen
una vida normal en su pais

Las gemelas Khadija y Cherive nacieron
el 8 de octubre del 2023 en Mauritania
unidas por la parte superior del abdomen
y con un unico cordén umbilical. Antfe la
imposibilidad de separarlas en su pais
de origen, las autoridades sanitarias
mauritanas se dirigieron al Hospital Sant
Joan de Déu para pedir asesoramiento a
partir del acuerdo de cooperacion inter-
nacional que existe entre el Ministerio de
Sanidad de ese pais africano y el hospi-
tal catalan.

Una semana después del nacimiento de
las nifias siomesas, el equipo médico de
Sant Joan de Déu recibia unas image-
nes enviadas desde Mauritania y valora-
ba que la separacion era factible y podia
llevarse a cabo en el centro barcelonés.
Khadija y Cherive viajarian, pues, al Hos-
pital Sant Joan de Déu y podrian ser fra-
fadas gracias al programa solidario del
Hospital, llamado Cuidam, que financia
con donaciones privadas el fratamiento
de nifos provenientes de paises de baoja
renfa que presentan enfermedades gra-
ves, pero curables y no pueden ser cura-
dos en su pais de origen.

El dispositivo para el desplazamiento de
las gemelas se puso en marcha de in-
mediato. El 25 de octubre, las nifas eran
frasladadas a Barcelona en un avion del
Ejército del Aire espafiol y asistidas en
fodo momento por un equipo de neona-
tologia del Hospital Sant Joan de Déu.
"Ibamos preparadas para darles fodo

el apoyo necesario a las nifias, pero no
fue necesario. Estaban perfectamente.
Los equipos médicos de Mauritania las
habian asistido muy bien’, recuerda Ana
Alarcon, una de las pediafras neonatadlo-
gas que acompafio a las hermanas sia-
mesas durante el vigje.

Las gemelas llegaron al aeropuerto de
Barcelona la madrugada del 26 de octu-
bre y fueron trasladadas en una ambu-

lancia del SEM pedidtrico al Hospital Sant

Joan de Déu. Enseguida, los profesiona-
les les realizaron diferentes pruebas de
radiodiagnostico para ver el alcance de
la conexidn: qué organos compartian, y
si habia conexiones dseas y/o vascula-
res entre ambos cuerpos. Los exdmenes
confirmaron que se frataba de un caso
de siomeses onfalopagos, es decir, que

estaban unidas por la parte inferior del
esternon y tenian dos higados diferen-
ciados pero conectados por una zona
comun de unos 6 cenfimetros.

Se esfima que en el mundo se produ-
ce un nacimiento de siameses por ca-
da 250.000 parfos de gemelos. Muchos
no llegan a nacer o no sobreviven en

los primeros meses de vida debido a la
gravedad de la conexion que presentan
(los 6rganos que comparten). El porcen-
faje de siameses onfaldpagos -que es-
fan unidos por el ombligo, y que pueden
compartir higado y/o alguna parte de los
infestinos- representa un 20% sobre el
fotal de siameses.

Khadija y Cherive se
encuentran en buen
estado de salud,
estdn creciendoy
desarrollandose como
niflas sanas



Simulacion de la intervencion

En los procedimientos quirdrgicos muy
complejos que se llevan a cabo en el
Hospital Sant Joan de Déu o que requie-
ren una gran coordinacion para que par-
ficipen un gran numero de profesionales,
como es el caso de la separacion de ge-
melos siameses, el Hospital tiene como
a practica habitual simular la interven-
cion para que el equipo quirdrgico pueda
planificarla detalladamente y practicarla
antes de enfrar en quirdéfano. Con este
objetivo, los profesionales del programa
de simulacion y de la unidad de 3D del
Hospital crearon una reproduccion fisi-
ca a famafo real, en 3D, y virfual de los
cuerpos de las gemelas que permitian
al equipo quirdrgico analizar cudl era la
forma mas 6ptima de abordar la cirugia
y ensayarla.

Una semana antes de operarlas, se si-
muld la intervencion. El objefivo era re-
producir, por un lado, el procedimiento
quirdrgico que se haria, pero también, el
espacio en el que se llevaria a cabo. “Es-
fa infervencion fenia una complejidad
afadida. Se inicioba con una operacion
y una paciente, con las nifias conecta-
das que debiamos separar, pero en un
momento determinado, cuando ya las
habiomas separado, confinuaba con
dos pacientes y dos infervenciones. Te-

niamos que disponer de dos mesas de
operacion en el mismo quirdéfano para
poder acabar de infervenir las nifias por
separado, para poder reconstruir la pared
abdominal y cerrar la herida”, explica Xa-
vier Tarrado, jefe de Cirugia Pedidtrica del
Hospital Sant Joan de Déu.

José Quintillg, responsable del programa
de simulacion del Hospital, explica que
el ensayo permitio al equipo que realizé
la infervencion determinar, entre ofros
aspectos clinicos, cudl era la forma opti-
ma de colocar las siomesas en la mesa
de quiréfano, de infubarlas y de abordar
la cirugia, pero también sirvio para de-
ferminar como debian distribuirse los
aparatfajes de quirdéfano o como debian
moverse los diferenfes equipos para no
interferir en la tarea de los demds.

“Fue de mucha utilidad. Gracios a la si-
mulacion, los profesionales que partici-
pamos en la cirugia fuvimos la sensa-
cion de que ya habiamos realizado esta
infervencion antes. Sabiamos muy bien
coéma debiamos abordar la cirugio y eso
permitio llevarla a cabo en menos fiem-
po, y con mayor seguridad”, manifiesta
Tarrado.

Las pacientes fueron intervenidas, por
dltimo, la mafiana del 8 de noviembre.

Colaboracion Sant Joan de Déu y Mauritania

La afencion de Khadija y Cherive fue po-
sible gracias al programa solidario Cui-
dam del Hospital Sant Joan de Déu. Este
programa, financiado con donaciones,
ofrece a nifios de paises de baja renta
afectados de una enfermedad grave, pe-
ro curable, la posibilidad de ser fratados

en el Hospital y recibir el fratamiento que
necesitan, pero al que no tienen acceso

al su pais. El objetivo es que puedan vol-
Ver a su pais de origen sanos o con me-

jor calidad de vida.

Cuidam forma parte del programa de
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Khadija y Cherive, unos meses después de la operacion

La operacion duré cinco horas y parti-
ciparon una veintena de profesionales:
anestesiologos, cirujanos, neonatélo-
gos, enfermeros, auxiliares, ingenieros,
bioingenieros y fécnicos de imagen, en-
fre ofros.

Tras la operacion, Khadija y Cherive fue-
ron frasladadas a la Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales y se recuperaron
rapidamente. Cinco dias después eran
frasladadas a plantay poco después,
dadas de alta. Un cirujano de Mauritania,
que se desplazé a Barcelona para estar
presente en la cirugia, es el especialista
que estd realizando el seguimiento en
Su pais.

“Desde el regreso de las niflas a Maurita-
nia, hemos ido haciendo seguimiento a
fravés del equipo del hospital de Nouak-
chott. Khadija y Cherive se encuentran
en buen estado de salud, estdn crecien-
doy desarrolldndose como nifias sanas’,
explica Ana Alarcon. Y afiade que “se han
converfido en fodo un simbolo de espe-
ranzay mejora en su pais hasta el punto
de que el pasado mes de abril participa-
ron en el dia del lanzamiento de la cam-
pafia de la vacuna contra la poliomielitis
en presencia de la Ministra de Sanidad
de Mauritania’.

cooperacion internacional del Hospital
SantJoan de Déu que incluye fambién
el asesoramiento y la capacitacion local
para contribuir a mejorar la atencion pri-
maria pedidtrica en paises como Mauri-
fania a fravés de herramientas digitales.
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Referentes en criopreservacion

de tejido ovdrico para proteger
la fertilidad futura de las ninas
tratadas de un cdncer

El Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona es el centro que mds
casos de cancer infantil atiende
de toda Espaiia, con 400 nuevos
pacientes al afio. Desde el afio
2000, dispone de un programa
referente en Espafa en criopre-
servacion de tejido ovdrico de
aquellas nifias, jovenes y muje-
res adultas que, a causa de una
enfermedad o del tratamiento
que deben recibir (en muchos
casos un cdancer aunque pueden
ser otras patologias), pueden
verse comprometida su fertilidad
futura.

En las ultimas décadas, Sant Joan de
Déu se ha convertido en uno de los cen-
fros de Espafia que mas muestras de te-
jido ovdrico ha congelado. Entre los afios
2000y 2024, ha extraido y criopreserva-
do, en colaboracion con el Banc de Sang
i Teixits de Catalunya (BST), un total de
313 muestras de fejido ovarico. Un 46%
de estfos tejidos, 143, pertenecen a pa-
cienfes diagnosticadas de un fumor del
desarrollo o cancer durante la infancia o
adolescencia.

Hasta ahora, los profesionales del pro-
grama de preservacion de la fertilidad
del Hospital Sant Joan de Déu han vuel-
fo a reimplantar su tejido en 22 mujeres

gue han manifestado su deseo de tener
un hijo. Ocho de ellas ya lo han conse-
guido: fres de forma espontdnea y ofras
cuatro mediante una técnica de fecun-
dacion in vitro. Una de estas mujeres se
acogio al programa de preservacion de
la ferfilidod después de diagnosticarle un
cancer infantil o tumor del desarrollo, un
osteosarcoma, durante la adolescencia.

Criopreservacion de
tejido ovarico en ca-
sos de cancer infantil

“Cuando a una mujer se le diagnostica
un fumor que puede comprometer su
fertilidad, la primera opcion es extraer-
le dvulos y congelarlos. Sin embargo, en
las nifias, la vitrificacion de ovocitos no
es posible porque todavia no han llegado
a la pubertad. En esfos casos, la Unica
opcion posible es extraery preservar feji-
do ovdrico, y esto es lo que hacemos. La
paciente mds pequefia tenia 22 meses
cuando lo hicimos'’, explica Dra. Cristina
Salvador, que, junto con el Dr. Santia-

go Gonzdlez, coordinan el programa de
preservacion de la fertilidod del Hospital
Sant Joan de Déu Barcelona.

Cuando la paciente es adolescente y ya
fiene la menstruacion, los profesionales
pueden optar por la vifrificacion de ovo-
citos siempre que sea paosible. “El fiem-
po del que disponemos, sin embargo,

es clave. Para poder extraer los 6vulos,
debe realizarse a la paciente una esfi-
mulacion ovdrica y esto requiere un mar-
gen de fiempo de dos semanas que, en
ocasiones, no tfenemos porque los onco-
logos deben iniciar el fratamiento de for-
ma inmediata. Por eso, a veces, en esfos
casos fambién debemos seguir optando
por la preservacion del tejido ovdrico y
descartar la congelacion de ovulos’, afia-
de Salvador.

La extraccion del tejido ovarico se reali-
za en quiréfano, mediante laparoscopig,
en el mismo acto quirdrgico en el que se
realizan ofros procedimientos necesa-
rios para el fratamiento de la nifa. Una
vez extraido, las muestras son enviadas
al BST, donde permanecen guardadas
hasta que la nifia o adolescente llega a
la edad adulta, quiere ser madre y no lo
consigue. Entonces llega el momento del
frasplante, que se realiza también me-
dianfe una cirugia con laparoscopia.

El proceso de extraccion del tejido ovari-
co se realiza de forma coordinada con el
BST en el menor tiempo posible. Al llegar
al banco, el tejido estd sometido a una
congelacion controlada especial con el
objefivo de preservar al mdaximo sus cé-
lulas hasta llegar a una femperatura de
-196°C. El fejido criopreservado se guar-
da en tfanques de nitrégeno liquido hasta
que llegue el momento del reimplante.
Enfonces se descongela de forma con-
frolada para llevarle, en las mejores con-
diciones, a la cirugia.



Tasa de embarazo del 34%

“La criopreservacion de fejido ovdrico y
su posterior trasplante es una técnica
que estd dando muy buenos resultados.
Tiene una fasa de embarazo del 33%. En
la actualidad no sabemos a ciencia cier-
fa qué vida puede fener el tejido reim-
planfado y, por eso, solemaos hacer una
fecundacion in vitro cuando han pasado
cuatro meses del frasplante y ya obser-
vamos sefales de actividad del tejido.

También hemos tenido casos en los que
la mujer ha quedado embarazada de for-
ma espontanea’; sefiala Salvador.

El Hospital Sant Joan de Déu ha sido pio-
nero en la puesta en marcha del progra-
ma de frasplante de fejido ovdrico para
la preservacion de la fertilidad. Criopre-
serva fejido ovdrico desde el afio 2000.
En 2012, por primera vez en Esparig,
hizo posible que una mujer sin ovarios

“Gracias al programa de preservacion
de la fertilidad he podido ser madre”

Anna tenia 18 afios cuando le diagnosticaron
un fumor del desarrollo o cancer infantil, un
osfeosarcoma, y los profesionales que la tra-
taban le propusieron extraerle tejido ovdrico
para reimplantarle en caso de que quisiera
fener descendencia y no pudiera. “Les dije
que si, que por si acaso, porque en ese Mo-
mento no sabia si querria tener hijos o no. Ni
me lo habia planteado, la verdad’, recuerda
ahora con Biel en brazos.

Anna super6 el cdncery, una década des-
pués, se caso. Y entonces si fuve claro que
queria ser madre. Mi marido y yo empezamos
a buscar a la criatura, pero no habia manera.
Hacia dos afios que lo intentdbamos, sin éxi-
o, cuando me decidi a ponerme en contacto
con el Hospital Sant Joan de Déu para ver lo
que podiamos hacer”, relata.

Tras diferentes infentos de inseminacion ar-
fificial y una fecundacion in vitro, los profe-

sionales que atendian a Anna le propusieron
reimplantar el fejido ovarico que le habian ex-
fraido 14 afos afrds. El frasplante tuvo lugar
el 23 de marzo de 2022y, s6lo tres meses
después, el 20 de junio de 2022, Anna se ha-
cia la prueba del embarazo y confirmaba que
estaba de fres semanas. Biel llegd al mundo
el 26 de febrero de 2023.

“Gracias al programa de preservacion de la
fertilidad del Hospital Sant Joan de Déu he
podido ser madre y agradezco mucho a los
profesionales que decidieron esfudiar si la
criopreservacion del tejido ovdrico podia ayu-
dar a nifias y mujeres que pasan por la mis-
ma situacion en la que me enconfré yo. En-
fonces no era consciente de la importancia y
frascendencia de lo que me estaban propo-
niendo, pero después, con la edad me he da-
do cuenta de que deseaba mucho ser madre
y habria sido muy dificil cumplir mi suefio de
otfra forma’, explica.

Cristina Salvador y Santiago Gonzalez.

pudiera ser madre. A esta paciente se le
extirparon los ovarios afectados por tu-
mores benignos. Los profesionales del
programa de preservacion de la fertilidad
le extrajeron y conservaron una pequefia
muestra del fejido ovdrico sano en 20083,
reimplantandolo en 2011. Después de

un ciclo de fecundacion in vitro, quedd
embarazaday dio a luz al cabo de unos
meses.
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Entrevista

“El objetivo es que toda la investigacion
que hace nuestro grupo se traduzca en
un ensayo clinico en fase 1.

Angel Montero
Carcaboso

Lider del Grupo
Tratamiento del
Cdancer Pedidtrico en el
SJD Pediatric Cancer
Center Barcelona

Angel Montero Carcaboso llegé al Hospital Sant Joan de Déu (HSJD) en el afio 2010,
procedente del Saint Jude Children’s Research Hospital, un centro oncolégico in-
fantil de Estados Unidos, ya con la vision de consolidar una linea de investigacion
pionera en el tratamiento del cdncer pedidtrico. Montero se unié a un grupo de diez
personas fundado por Jaume Mora y Carmen de Torres. Aquel afio el grupo recaudé
alrededor de 200.000 euros en donaciones para investigar. Actualmente es un equi-
po de 50 profesionales que moviliza mds de 2 millones de euros en donaciones para
desarrollar cinco grandes lineas de investigacion.

Angel Montero: Liegué en el momento justo al lugar adecuado. Mi objetivo es mejorar
tecnologicamente la distribucion de farmacos en los tumores y asi crear tratamientos

mds eficaces y seguros.

Laboratorio de Tratamiento del Cdncer
Pedidtrico suena muy amplio. ¢Cudles
son sus proyectos de investigacion ac-
tualmente?

Tenemos varios proyectos en curso. He-
mos contribuido a desarrollar ferapias
avanzadas basadas en virus oncoliticos,

colaborando con grandes cientificos in-
fernacionales que lideran este campo.
Estos virus prometen mucho como nue-
vos tratamientos del cdancer. Tenemos
un proyecto que mejora la liberacion de
farmacos al cerebro, para que puedan
ser mads eficaces confra los fumores ce-
rebrales. En lineas generales, fodos mis

proyectos se basan en estudiar como los
farmacos se disfribuyen y como mejorar-
los para que hagan diana sobre caracte-
risticas especificas de cada fumor. Seria
la manera de desarrollar terapias dirigi-
das cada vez mas personalizadas. Tam-
bién priorizamos crear nuevos modelos
de laboratorio que reproduzcan al maxi-
mo las enfermedades que queremas es-
fudiar. Este campo de estudio estaba en
un periodo muy inicial en Europa cuando
llegué al HSJD, y hemas conftribuido a
establecer modelos en el glioma difuso
de protuberancia, en los sarcomas pe-
diatricos o en los neuroblastomas. Estos
modelos que hemos aportado se usan ya
de manera rufinaria en diversos centros
infernacionales.

Hace quince anos, el cuello de botella pa-
ra avanzar en la investigacion del cancer
pedidtrico era que no tfeniamos suficien-



fes muestfras y modelos. Hoy esto estd
resuelfo y cdnceres pedidtricos de los
que no sabiamos casi nada son ahora hot
fopics en oncologia.

¢Qué nos explican los modelos de en-
fermedad que no nos explican otras
herramientas? ¢Por qué son tan impor-
tantes?

Los modelos de enfermedad estableci-
dos desde biopsias nos permiten repro-
ducir la heterogeneidad de los subgrupos
de pacientes y fener una especie de ava-
far que replica
fielmente cada
patologia. Lo
mds imporfan-
fe es que estos

vidualizados
nos permiten
identificar bio-
marcadores que pueden predecir si un
fratfamiento es eficaz o no. Para poder
llegar a conclusiones similares, solo en el
ambito clinico, haria falta un numero de
pacientes del que no siempre dispone-
mos en pediatria.

¢Qué diferencias hay con los modelos
de enfermedades de adultos?

Efectivamente, hay diferencias, de ahi el
valor de disponer de estos modelos que
reproducen los cdnceres pedidtricos. Los
fumores de los adultos son muy diferen-
fes de los fumores de los nifos y jovenes
adulfos, en cuanfo a sus tipos, los tipos
de células cancerosas, las mutaciones
que contienen, los genes de fusion - que
son muy habifuales en el cancer pedid-
frico-, la respuesta a los tratfamientos...
Anhi radica la importancia de disponer de
estos modelos propios.

Una de sus primeras aplicaciones de
estos modelos ha sido para evaluar el
pronostico de los sarcomas.

Efectivamente, hemos ido estableciendo
modelos para diferentes canceres. Cuan-
do obtuvimos los primeros modelos para
sarcomas y neuroblastomas, observa-
mos que aquellos nifios cuyo tumor habia
injertado bien en ratones solian recaer de
su enfermedad, asi que nos empezamos
a preguntfar si esto podria usarse como
factor prondstico. Tras diez afios de es-
fudio y un famafio grande de muestras,
pudimos concluir que, efectivamente, el
injerfo positivo es un factor de prondstico

“Mi objetivo es mejorar
tecnologicamente la
distribucion de farmacos en los
modelos indi- fumores y asi crear tratamientos sec.
mds eficaces y seguros”.

negatfivo. Aungue aquella observacion
parecia obvia, habia que demostrarla
cienfificamente, y la constancia nos per-
mitio llegar a una conclusion salida.

¢COmo se espera que estos avances en
lainvestigacion del cdncer pedidtrico se
traduzcan en mejoras concretas en los
tratamientos para los pacientes?

Esto es lo que nos mativa para venir cada
dia al laboratorio. Nuestro objetivo princi-
pal es que toda la investigacion que hace
nuestro grupo se traduzca en un ensayo
clinico en fase 1.
En tfodos y cada
uno de nuestros
proyectos, de la
enfermedad  que
frabajamos
para crear la su-
ficiente evidencia
para que se aprue-
be un ensayo fase 1. Queremos que fo-
do el conocimiento que generamaos sea
aplicado.

Su trabajo como investigador lo combi-
na con su faceta de innovador. Recien-
temente se fundo la startup Gate2brain,
una spin-off incubada conjuntamente
en el Institut de Recerca Biomédica
(IRB) y en HSJD, que pretende desarro-
llar nuevos fdarmacos que atraviesen la
barrera hematoencenfdlica y lleguen
al cerebro. ¢En qué punto se encuentra
ahora el desarrollo de esos productos?

Las start-ups son un vehiculo esencial
para llevar la nueva fecnologia a los pa-
cienfes en forma de un ensayo en fase
|. Prateger la propiedad intelectual de
los insfituciones es muy necesario, pero
mads importante aun es licenciarla a al-
guien gue la explofe. Dicha explotacion
de los resulfados no es abarcable para
las instituciones, pero si para starf-ups
que cuentan con personal de dedicacion
plena, como Meritxell Teixido en el caso
de Gafe2Brain. Es imporfante que las
instituciones participen en las startups, a
la vez que sepan darles suficiente auto-
nomia para su correcto funcionamiento.

A las puertas de un ensayo en fase I,
¢qué falta para llegar a dar el salto a la
clinica?

Faltan aproximadamente dos afos. El
proyecto cuenta con buenos datos pre-
vios y un buen equipo cientifico. Gate-
2Brain ha ganado fondos competitivos

muy imporfanfes de la Comunidad Eu-
ropea. Falta finalizar la fase preclinica
y hacer varios estudios de foxicidad en
laboratorios independientes. Ofro fac-
for necesario para llegar a lo fase 1 serd
afraer inversores que ayuden a crear
unas condiciones en las que el desarrollo
pueda ser pleno.

El principal reto en Gate2Brain es usar
péptidos a modo de vehiculos que pue-
dan ayudar a que los farmacos lleguen
al cerebro para tratar el cdncer cere-
bral, sean farmacos desarrollados por
su grupo o lo sean de otros promotores.
¢Como se espera que los péptidos pue-
dan cambiar el tratamiento de los tumo-
res cerebrales en la poblacion infantil?

Tenemos un primer farmaco en inves-
figacion candidato para ser aplicado
en el trafamiento de cancer cerebral de
fipo glioma. No obstante, la plataforma
fecnoldgica de péptidos lanzadera licen-
ciada a Gafe2Brain es aplicable a ofras
moléculas activas, incluso si no son ex-
clusivamente para tratamiento oncoldgi-
Co, sino para otras patologias cerebrales.

Por consiguiente, ¢este tipo de péptidos
solo son para poblacion infantil o po-
drian también utilizarse en adultos?

Es una tecnologia que no va contra la
debilidad del tumor propiamente, sino
que hace llegar el farmaco adecuado
a la debilidad, de manera que se puede
aplicar a fodo fipo de farmacos, y a fodo
fipo de pacientes, sin restriccion de edad.
Los resultados preclinicos en HSJD nos
permitieron solicitar dos pafentes que
cubren el uso de la tecnologia también
en patologios propias de los pacientes
adultos. Esto ayudard a que inversores
importantes se interesen por el proyecto.

Recuperemos otra de las lineas de in-
vestigacion de las que habldbamos,
que tiene mucho peso en su laboratorio,
concretamente de la investigacion con
virus oncoliticos.

En esfe campo trabajamos con Theriva,
la compafia que cred el adenovirus on-
colitico VCN-01 para tratar el cancer de
pancreas. El virus dafa células cance-
rigenas siempre que esfas fengan una
alteracion diana en un grupo de genes
denominado “la via del refinoblastoma’.
Se trata de una via muy comun en cancer
que tiene este nombre porque se descu-
brid en el retinoblastoma (el cancer de la
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refina de los nifios), pero no es exclusiva
de este cancer. La mayoria de los tumo-
res presentan una aberracion en algun
lugar de esta via, de manera que el virus
puede reconocer a esfas células y repli-
carse en ellas. De hecho, solo se replica
en células con esta via aberrante, y no en
células normales.

Esto nos llevo a evaluar el VCN-01 con-
fra el retinoblastoma, ya que este fumor
fiene mutada esta via. Asi empezamos
a aplicar esta terapia, que, ademds, era
ideal para una fraslacion clinica rdpida,
porgue era producida en grado clinico y
ya se encontraba en ensayos clinicos en
adultfos.

Conlainvestigacion del retinoblastoma,
en 2019, ganaron el Premio Vanguardia
de la Ciencia. ;Como ha seguido esta in-
vestigacion cinco afios mds tarde?

Actualmente estamos analizando los
datos del ensayo fase 1 de este estudio,
que ha finalizado recientemente. A nivel
preclinico, continuamos frabajando para
mejorar el fratamiento con adenovirus y
aplicarlo a ofros fumores en combinacion
con farmacos de la familia de las camp-
fotecinas, gque acfuan como pofentes
estimuladores de la actividad del virus en
los modelos preclinicos.

En este senfido, en el campo de los ade-
novirus oncoliticos hay cierto cambio de
paradigma. Inicialmente se pensaba que
esos virus actuaban principalmente por
oncolisis, destfruyendo las células can-
cerosas, mientfras que ahora se sabe que
son ademds estimuladores del sistfema
inmunitario, al desenmascarar el fumor

y dejarlo expuesto a las células inmuni-
farigs.

En todo este entramado de proyectos
de investigacion, ¢qué funcion desem-
peiian las tecnologias de vanguardia,
como la secuenciacion genética, en su
investigacion del cdncer infantil?

Tienen una funcién muy critica. Para las
enfermedades sin cura de los nifios co-
mo, por ejemplo, el glioma de linea me-
dia, hace 15 afios no sabiamos qué causa
la producia, y ahora ya sabemos que casi
el 100% de esos pacientes fiene la misma
mutacion, que cambia un solo aminodci-
doy siempre en una misma proteina. Es-
fos avances se generan gracias a fodos
los oncodlogos y patdlogos que durante
mucho tiempo han recogido muestras de
los fumores de esos nifios, a pesar de que
entonces no se sabia exactamente qué
podian cambiar en el futuro. Esta vision la
fuvieron, por ejemplo, Jaume Mora, nues-
fro director cientifico, y Guillermo Chanta-
da, nuestro director de outreach. Ambos,
frabajando a 10.000 km de distancia y
sin conocerse aun,
construyeron  en
paralelo coleccio-
nes de muestras
de cdnceres pe-
did¢tricos que han
sido vitales para
poder disponer hay, gracias a la fecnolo-
gia, de una informacion que ha permitido
clasificar los fumores en diferentes tipos,
fomar decisiones rdpidas sobre frata-
mientos y su prondstico, detectar dianas
ferapéuticas y poder recomendar frata-
mientos dirigidos. Ahora, para cualquier
nifio que entra por la puerta del hospital

“Las familias son el corazon

y el motor de gran parte de la

investigacion que se realiza
en nuestro hospital”.

con un tumor, en relativamente poco
fiempo el laboratorio de oncologia mole-
cular de Cinzia Lavarino clasifica qué fipo
de tumor fiene, y disponemos de la infor-
macion necesaria para poder seleccionar
unos tratamientos y descartar otros. Re-
lacionado con esto, quiero destacar que
poner a punto las maquinarias de obfener
muestras y analizarlas no habria sido po-
sible sin la generosidad de las familias de
los pacientes.

Y hablando de las familias... ;qué fun-
cion desempeiian las asociaciones de
padres y los pacientes en la orientacion
de su investigacion y desarrollo de tra-
tamientos?

Son el corazony el motor de gran parte de
la investigacion que se realiza en el HS-
JD. Las familias se vuelcan desde la mads
absoluta generosidad para hacer viables
nuestros proyectos, sobre fodo dondndo-
nos los tejidos de las enfermedades de
sus hijos. Algo que nunca me va a dejar
de sorprender es que, después de pasar
por el mal frago
de lo enfermedad,
muchas  familias
quieran seguir
unidas a nuestro
hospital. Quizds lo
normal seria que-
rer olvidarse de
nosofros. Sin embargo, muchas familias
fraen ideas, se asocian, organizan acti-
vidades para recaudar fondos y siguen
involucrados en la investigacion. Actual-
mente, mds de la mitad de la financia-
cion en nuestro laboratforio proviene de
donaciones de las familias.



Si les pudieran mandar un mensaje a
esas familias de pacientes infantiles
que enfrentan un diagnéstico de cdncer
y apoyan la investigacion en HSJD, ¢ qué
les dirian?

Aparte de darles las gracias publicamen-
fe les diria que todos significan lo mismo
para nosotros, tanfo si son “valienfes”
como si les paraliza el miedo, que sus
hijos son lo primero para el HSJD y que
vamos a seguir esforzandonos por ellos.
Para nosotros, el dia mas importante de
cada afo es el de
nuestra  reunion
con todas las fa-
milias, donde les
explicamos  los
proyectos y los
resultados de la
investigacion. Les
confamos los éxi-
fos y los fracasos.
Un paciente nuestro me dijo algo muy
estimulante fras la ultima jornada de fo-
milias: "Me has hecho reir. Vendré el afno
que viene” Eso quiere decir que nuestro
proyecto les atrae. Nuestra maxima ilu-
sion es poderles decir que hemos podido
llegar a un nuevo ensayo en fase | con
alguna de las investigaciones.

¢Como se imagina el futuro de la onco-
logia pedidtrica dentro de veinte afios?

Me imagino que la inmunoterapia estard
mucho mds desarrollada, no solo para
las leucemias, como ahora, sino para
fumores solidos también. En veinte afios
espero gue hayamos descubierto por qué
los cdnceres sdlidos son casi indefec-
fables para el sistfema inmunitario. Hay
algo en ellos que los hace invisibles y por
eso ahora son fan dificiles de erradicar
con inmunoterapia, incluso con los po-
fenfes y conocidos CAR-T.

Creo que en 20 afios también dispondre-
mos de farmacos nuevas para los fumo-
res cerebrales, cuya actividad no se verd
restringida por la barrera hematoencefd-
lica, porque habremos desarrollado una
fecnologia eficaz para superarla.

También espero que las ferapias selec-
fivas fengan mucho protagonismo, con
fratamientos que lleven radiofarmacos
inmunodirigidos al fumar.

Escuchdndole hablar con tanta pasion,
nos preguntamos si cuando empezo sus
estudios de farmacia ya sofiaba con una

“Dentro de 20 ainos espero
que las terapias selectivas
tengan mucho protagonismo,
con tratamientos que

lleven radiofdrmacos cion
inmunodirigidos al tumor”.

carrera investigadora o si fue fruto del
camino.

En parte fue fruto del camino. Llegué a
farmacia como casi todos 1os nifos, sin
tener claro si queria hacer una carrera
orienfada a ese dmbito. Si tenia claro que
la farmacia aunaba disciplinas como la
quimica, la biologia y la medicinag, que
eran de mi maximo inferés. Tuve la suerfe
de desarrollar mi carrera con mentores
como José Luis Pedraz, Guillermo Chan-
fada o Clinton Stewart, que afianzaron
mi inferés por la
investigacion. A
veces tengo opor-
funidad de hablar
con estfudiantes
sobre su orienta-
profesional,
y les digo que hay
muchos caminos
que pueden llevar
al mismo destino. El rumbo final de una
carrera lo marcan la especializacion de
post-grado y los maestros que fengas.

Hablando de estudiantes, en algun
momento de nuestra charla ha mencio-
nado a estudiantes junior de su equipo.
Ademas de la investigacion como jefe
de grupo, ;también mentoriza a jovenes
investigadores?

Si, es una farea a la que le doy mucha
importancia. Mi mision en HSJD es dable.
Por un lado, fengo la responsabilidad de
que los proyectos de investigacion pros-
peren adecuadamente, pero también
fengo un claro objefivo académico que
consiste en formar nuevos doctores. Los
dos pilares son igual

futuras. Asi aseguramos fambién que el
conocimiento que se llevan permanece,
de una forma u ofra, al servicio de nues-
fro prayecto en HSJD.

Las alianzas, pues, ¢son una parte im-
portante de la forma de trabajar en el
cancer infantil?

Absolutamente fodos los proyectos que
realizamos son colaborativos y muchos
lo son a escala infernacional. En ciencia
es muy importante nutrirnos entre no-
sofros, y en cdncer pedidfrico aun mds,
para poder siempre sumar experiencia y
recursos, y llegar al maximo de conclu-
siones lo mas rapidamente posible.

Tenemos alianzas infernacionales muy
estables, especialmente para nuevas
ferapias, como, por ejemplo, la sonodi-
namia, un proyecto muy ambicioso en
el que estamos trabajando en colabora-
cion con Alejandro Sosnik, del instituto
Technion de lIsrael. La comunicacion vy
colaboracion con centras infernacionales
es permanente. Sin ir mas lejos, reciente-
mente hemos enviado muestras a Caro-
lina del Norte, en EE.UU., y a Heidelberg,
en Alemania.

Para acabar, ¢cudl considera que ha
sido la mayor frustracion y la mayor ale-
gria en su carrera hasta la fecha?

Algunas veces me he visto frustrado, con
0 sin razon, al comprobar que investiga-
ciones que yo consideraba finalizadas y
de gran impacto no obfuvieron la visibili-
zacion social que yo esperaba. Quizds es-
o se debe a que vivimos en una relafiva

burbuja y de mane-

Vi ra inocente inferio-
de importantes. Mi Todos IO.S proyecfos rizamos que somos
objetfivo académico que realizamos son Carlos

es que los doctores
que se forman en el
laboratorio desarro-
llen su plan de ca-
rrera de una forma 6ptima, a ser posible
usando HSJD como frampolin para con-
finuar su formacion en ofras institucio-
nes de reconocido prestigio. A veces su
marcha es frusfrante, porque debemos
comenzar de nuevo con la formacion de
personal nuevo, pero a la vez supone un
estimulo para mi como mentor. También
recibimos estudiantes internacionales
que nos eligen como parfe de su for-
macion, y nuestro objetivo es responder
0 sus expectativas y poder seguir fraba-
jando con ellos, como parte de alianzas

colaborativos y muchos lo
son a escala internacional”,

un  nuevo
Gardel, y después la
sociedad competifi-
va en la que vivimos
vuelve a ponernos en nuestro lugary nos
da una cura de humildad, lo cual no viene
deltodo mal. Esta pequefia frustracion es
insignificante comparada con la felicidad
de saber que quienes siempre valoran los
avances, por pequefios que sean, y nos
alientan a seguir, son las familias de las
que habldbamos. Ellas enfienden la im-
portancia de cada avance y lo celebran.
Las familias son nuestro motor, nuestra
energia y la mayor de nuestras recom-
pensasy alegrias. ®
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La voz de las familias

Hace cinco afios que el Hospital Sant Joan de Déu Barcelona impulsé la creacion de un Consejo de Fami-
lias para conocer la experiencia de los padres y madres de los pacientes, y escuchar sus propuestas de
mejora. Desde entonces, cada mes una veintena de familias se retine con profesionales de la Direccion de
Calidad y Experiencia del Paciente del hospital para abordar temas y retos transversales en los que ellos

pueden aportar una opinion fundamentada en su experiencia y vivencias.

Conocen mejor que nadie el Hospital.
Hace afios que vienen con frecuencia,
desde que sus hijos fueron diagnostica-
dos de una enfermedad cronica. Han pa-
sado dias y noches, con su hijo ingresa-
do; y cuando no han estado ingresados,
se han estado horas de consulta en con-
sulta. Pero una vez al mes vienen solos.
Han quedado para encontrarse con otras
familias, y con profesionales del Hospi-
tal, para analizar juntos dmbifos asisten-
ciales con el objetivo de identificar opor-
funidades de mejora y medidas a imple-
mentar para, asi, mejorar la experiencia
de los pacientes . Es uno de los distintos
canales que el centro fiene para conocer
las vivencias de los pacientes y familias.

Algunas de las 22 familias que integran
actualmente el consejo estan ahi des-
de el principio, desde que se constituyd
el 13 de marzo de 2018. Albert recuerda
que, cuando le propusieron formar par-
fe, no se sorprendid: “que crearan un
consejo de familias me parecié muy co-

herente con lo que el Hospital venia ha-
ciendo, con la preocupacion que venian
manifestando por los pacientes”. A Maria
José y Viceng, fampoco les sorprendic.
Ya habian participado anteriormente en
unos talleres que el Hospital habia or-
ganizado para preguntar a un grupo de
familias como habian recibido la primera
nofticia sobre el diagndstico de su hijo, e
incorporar sus sugerencias en un ma-
nual dirigido a profesionales. A Rebeca,
en cambio, si que le vino de nuevo: “a mi,
cuando me lo dijeron, me parecié una
buena noticia, pero fambién una gran
responsabilidad, porque en el consejo no
hablo sdlo en mi nombre sino también
en nombre de ofras familias. Es una ma-
nera de devolver fodo lo que han hecho
por nosotros’, explica Ana.

Algunos miembros del consejo admiten
que, en un principio, llegaron a dudar de
su eficacia. “Este hospital es una enfidad
fan grande -prosigue Joan- que llegas a
pensar que, quizas, lo que dices no lle-

gard mas allg, pero con el fiempo te das
cuenfa de que hay una escucha activa,
un inferés genuino por conocer nuestra
opinion”. “Por aqui —afiade Thomas- han
pasado diferentes profesionales asis-
fenciales y la sensacion es que nos han
escuchado con inferés de mejora. Que
nuestro mensaje les ha llegado. Tener

a nuestro lado a profesionales que nos
acompafien y canalicen nuestras pro-
puestas es clave. De otro modo, no lle-
garian a hacerse realidad’, comenta Ana.

“Y nos dan visibilidad y hacen participes
de la vida en el Hospital. Una vez al afio
cenamos con el gerente y compartimos
con él nuestras impresiones, también
participamos en la jornada de mandos
en la que se expanen los nuevos proyec-
fos que quiere impulsar el Hospital, y da-
mos la bienvenida a los nuevos profesio-
nales que entran a frabajar. En definifiva,
se nos fiene en cuenta’, explica Thomas.



De izquierda a derecha y de arriba a abajo: Albert Tous, Mei Garcia, Bet Farga, Carmen Blanco, Vicente Morral, Thomas Amerijckx, Rebeca Sénchez, Maria José
Ochoa, Christina Komrowski, Mercedes Ros, Sonia Lopez, David Navidad, Merce Jabalera, Sara Gémez y Ana Rodriguez.

Balance de los primeros cinco anos

Las familias tienen muy claro por qué es
necesario un consejo de estas caracte-
risticas en un hospital. "A veces los pro-
fesionales no son conscientes de lo que
las familias sentimos. Nosotros les ofre-
cemos una nueva mirada. Decimos lo
que no funciona”, reflexiona Maria Joseé.
“Pero no se frafa de hacer una reclama-
cion -puntualiza Albert- No tiene nada
gue ver con una reclamacion. Implica
actuar mucho antes de la queja, con un
espiritu constructivo”. “Se frata -afiade
Elisenda- de detectar necesidades no
cubiertas!

Cinco afios después de ese primer en-
cuentro del Consell, es hora de hacer
balance. Vicente, uno de los miembros
mds veferanos, explica que a lo largo de
estos afos han podido ir comprobando
“como se iban haciendo algunas de las
cosas que les habiamos propuesta”. En
este senfido, Ana destaca el frabajo que
se ha hecho en el Servicio de Urgencias
del Hospital: “ohora se fiene un especial

cuidado con los pacientes inmunodepri-
midos y fambién se procura que 10s ni-
fios no tengan que pasar muchas horas
sin comer nada’.

También han observado cambios en el
frato que se dispensa a algunos pacien-
fes. "Antes, me encontraba con que al-
gunos profesionales no se dirigian a mi
hijo porque fiene una discapacidad y no
puede hablar niinferactuar. Ahora e das
cuenta de que se dirigen a €l y le saludan
porque saben, por qué les hemos dicho,
que para las familias es importante”, ex-
plica Christfina.

Un aniversario es un momento oportuno
para hacer balance, pero fambién per-
mite fijarse nuevos refos y objetivos. “Es-
fos afios nos hemos centrado quizds en
mas mejoras de cariz asistencial -opina
Irene- pero ahora foca abordar mads la
vertiente administrativa. En ocasiones, a
las familias nos resulta muy complica-
do y dificil cambiar una visita, por ejem-
plo. Agilizar o hacer mas fdciles éste y

afros framites nos facilitaria mucho la
vida. También seria bueno que tuviéra-
mos mads visibilidad de cara a los demds
pacientes, que nos pudieran identificar
y hacernos llegar sus necesidades para
que nosofras las podamas fransmitir al
Consell y al Hospital’, sugiere Susana.

Para los padres y madres, el Consejo de
Familias ha acabado siendo mds que un
consejo. Para Thomas, “es un espacio
donde hemos tenido la oporfunidad de
compartir nuestra vision con padres de
nifios que tienen ofras patologias dife-
rentes”y, para Vicente, un punto de en-
cuentro “donde conocer otras realidades
muy diferentes a las nuestras” Algunas
de estas familias tendran que dejar el
CONSEjo en pocos afos porque sus hijos
ya se acercan a la mayoria de edad, mo-
mento en que fendrdn que ser derivados
a un hospital de adultos. “Ojald estos
cenfros tengan érganos como el Consejo
de Familias de Sant Joan de Déu’, coinci-
den en decir.
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La otfra historia clinica de los pacientes
con necesidades especiales

Algunos nifios y jovenes sienten miedo y ansiedad cuando deben ser sometidos a un procedimiento mé-
dico o quirtrgico. En el caso de los pacientes que presentan una diversidad funcional o afectacion en el
desarrollo, estas sensaciones pueden verse muy agravadas debido a su enfermedad o condicion. Los pro-
fesionales del equipo Child Life los visitan antes de un procedimiento para mejorar su experiencia y evitar
aquellas circunstancias que pueden crearles ansiedad.

Algunos de los nifios que presentan una
diversidad funcional o afectacion en el
desarrollo, como podrian ser los pacien-
fes con autismo, fienen dificultades para
expresar sus necesidades y para inferac-
cionar socialmente; presentan compor-
famientos repetitivos; son muy sensibles
a algunos ruidos, luces, texturas; fienen
dificultades para comunicarse con el en-
torno y/o, en ocasiones, comprenderlo.
Todas estas circunstancias pueden ha-
cer que una visita al Hospital o cualquier
practica médica, como por ejemplo un
pinchazo, se convierta en fraumatica pa-
ra el nifio si no se adoptan medidas para
prevenirlo.

Por eso, el Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona impulsé el programa Child
Life con el objetivo de mejorar la expe-
riencia de todos los pacientes que son
aftendidos en el centroy, especialmente,
de aquellos que, por las condiciones o
caracteristicas de su enfermedad, pue-
den vivir peor el tratamiento que reciben.
Cuando un profesional defecta que su
paciente fiene dificultades para afrontar
un procedimiento o cree que es impor-
fante que se valore si necesita un acom-
pafiamiento mds especifico, le deriva al
equipo Child Life.

El objetivo de esta primera visita es crear
un perfil del paciente, una especie de
historia clinica, pero mads centrada en las
caracteristicas de comunicacion, rela-
cion con el enforno y de cardcter senso-

rial del nifio para saber qué dificultades
o interferencias en su desarrollo deben
fenerse en cuenta a la hora de realizarle
un procedimiento médico.

“Pregunfamos a los padres qué ocurre
cuando se agita para poder fransmitirlo
a los profesionales; cémo se foma mejor
la medicacion, con jeringa y jarabe o bien
con pastillas y mezcldandolo con algo que
le guste; sitiene alguna dificultad para
folerar el contacto o para comprender el
fiempo de espera -explica Sonia Tordera,
coordinadora del equipo Child Life- Toda
esta informacion nos resulta extrema-
damente Util para mirar qué podemos
hacer para que esté tranquilo en fodo
momento, durante un procedimiento
médico o toma de medicacion!” Este per-
fil se incorpora al historial del paciente y
se comparte con los profesionales que,
en un momento u ofro, deben atender a
este paciente.

El equipo del Servicio de Child Life dispo-
ne de diferentes estrategias o recursos
a su alcance para mejorar la experien-
cia de estos pacientes en el Hospital.

“El acompafiamiento y la presencia de
los padres, en todo momento junto a los
nifios, es muy importante y franquiliza-
dor. En ofros casos, y con un objetivo de
distraccion, el uso de dispositivas fec-
noldgicos o juguetes puede ser de mu-
cha ufilidad. En algunos casos, la musi-
ca puede ayudary, en los casos en que
han frabajado con perros en la escuelay

les gustan los animales, las actividades
asistidas con perros también puede ser
ufil para que el nifo afronte la situacion
con calma’, explica Sonia.

El jefe del Servicio de Anestesiologia del
Hospital, Juan José Lazaro, asegura que
actuaciones fan sencillas como las que
apunta Sonia pueden marcar la diferen-
ciay hacer que cualquier pequeia inter-
vencion, como por ejemplo un pinchazo,
pueda desarrollarse con normalidad o,
por el contario, acabe siendo fan trau-
mdtica para el nifio que no quiera volver
al Hospital. "Hace afios los nifios con au-
fismo a los que habia que realizar algun
fratamiento odontoldgico debian ser se-
dados y llevados a quiréfano. Ahora, gra-
cias ala accion de las Child Life, estan
mds preparados o acostumbrados a es-
fos tratamientos y pueden recibirlos en
consulta’, argumenta.

Ldzaro desftaca fambién que gracias a

la historia clinica sensorial ya las infor-
maciones que les facilitan las Child Life,
pueden evitar fodo lo que puede crear un
rechazo por parte del nifio. “Si, por ejem-
plo, no le gusta las aglomeraciones, en
quirofano solo entra uno o dos profesio-
nales con él, los estrictamente necesa-
rios, y después ya se suma el resto. Si
fiene un mufieco del que nunca se se-
paray con el que fiene vinculo, miramos
que pueda enfrar en quiréfano para que
no Se ponga nervioso y luego ya le saca-
mos cuando estd sedado’, explica.
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Carla, con el mufieco de trapoy la mascarilla que la Child Life usé para explicarle de una manera sencilla el tratamiento que recibiria en el Hospital.

El caso de Carla

A Carla, que tiene autismo, la operaron
de anginas cuando fenia solo fres afios
en un cenfro de Barcelona. Su madre,
Cristina, guarda un mal recuerdo. “Aca-
baron atando a la nifia a la camilla por-
que se resistia a que le pusieran la via’,
explica.

Hace unos meses fuvo que volver a pa-
sar por quiréfano. “Esta vez pedimos al
pediatra que nos derivara a Sant Joan de
Déu porque sabiamos que en este centro
fienen una unidad para nifos con aufis-
mo”, explica la madre.

Pocos dias antes de la intervencion,

una profesional del equipo de Child Life
se puso en contacto con la familia pa-
ra ofrecerles la posibilidad de preparar a
Carla para la intervencion. Mediante un
juego simbdlico con un mufieco de frapo
y unas pictogramas, Child Life le explicg,

de una manera sencilla y adaptada a su
edad y necesidades especiales, lo que le
harian en el Hospital. También la acom-
pafio y mostro los espacios del centro
donde estaria durante su estancia, pa-
ra reducir su grado de incerfidumbre y
miedo.

“A nosotros, como padres, nos franquili-
z6 mucho ver como frataban a Carla, ¢6-
mo infentaban comprenderla, aunque no
habla, y conocer sus necesidades y mie-
dos. También nos fue muy bien que nos
contaran como podiamos ayudarla. Nos
llevamos a casa el mufieco de trapo, las
vias, la mascarilla y los pictogramas, y
cada dia reproduciomoas el juego que ha-
bia hecho con Child Life y le explicdba-
mos lo que le harian en el Hospital. Esto
permitié que el dia de la intervencion
todo fuese muy rodado; que fodo fuera

mas fdcil, que ella estuviera mucho mas
franquila 'y, sobre fodo, menos fraumati-
co para fodos”, relata Cristfina.

A Carla, como a muchos nifios con autis-
mo, les da mucho miedo los pinchazos.
Esta circunstancia, y ofras necesidades
especiales de la nifia, fueron apuntadas
en su historia clinica. Por eso, cuando
llegd al Blogue Quirdrgico, los profesio-
nales que debian atenderlo ya lo sabian
y, para evitar que se pusiera nerviosa,
optaron por colocarle la via una vez es-
fuviera dormida. “Parecen pequefias co-
sas, pero son importantes. La farea que
realizan las Child Life con los nifios con
autismo como mi hija hace que lo que
puede ser una experiencia traumatica
no lo sea ni por ella ni para quienes le ro-
deamos’, opina Cristina.
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Optimizar el acceso venoso para mejorar
la experiencia del paciente

El progreso en la atencion ha dado lugar a una mayor especializacion en el acceso venoso, una parte cru-
cial del cuidado de los pacientes para administrar tratamientos y obtener muestras. En respuesta a las ne-
cesidades cambiantes y los desafios emergentes, hospitales como el de Sant Joan de Déu han implemen-
tado equipos especializados en puncion venosa. Estos equipos, compuestos por personal de enfermeria
altamente especializado en técnicas avanzadas y formado en puncion guiada a través de ecografia, mejo-
ran la precision y la experiencia de la persona atendida.

La atencion sanitaria avanza a pasos
agigantados 'y, con ello, surgen nuevas
necesidades y desafios para mejorar la
seguridad de los pacientes y la calidad
asistencial. Uno de los aspectos funda-
mentales en el cuidado de los pacientes
es el acceso venoso, crucial para la ad-
ministracion de fratamientos y la foma

de muestras. Sin embargo, para algunos,

la obfencidn de un acceso venoso puede
convertirse en una farea dificil y doloro-
sa. Es aqui donde la especializacion y la
innovacion juegan un papel relevante.

“En muchos hospitales pedidtricos, la
insercion de accesos venosos la reali-
za personal de enfermeria, pero algunos

pacientes complejos, como los cronicas
0 aquellos con el capital venoso ago-
tado, pueden requerir un enfogue mas
especializado’, explica Sara Palou, en-
fermera especializada en acceso veno-
so del Hospital Sant Joan de Déu. Es en
este contexto que surge la necesidad de
contar con equipos dedicados exclusiva-
mente a la puncion venosa.

Asies que en el Hospital Sant Joan de
Déu se ha implementado recientemente
un equipo especializado en venopuncion
o0 colocacion de catéteres venosos para
garantizary conservar el capital venoso,
compuesto por personal de enfermeria
altamente capacitado en fécnicas de

acceso venoso. Este personal de enfer-
meria recibe formacion especificay uti-
liza tecnologias, como la ecografia guia-
da, para garantizar un acceso seguro 'y
Preciso en pacientes con acceso venoso
dificil.

“Este enfoque no solo mejora la expe-
riencia del paciente, reduciendo el dolor
y las complicaciones asociadas a multi-
ples infenfos de puncion, sino que tam-
bién optimiza los resultados clinicos, al
asegurar una administracion adecuada
de los tratamientos, sin demoras’, afade
Sara Palou.



Sara Palou, enfermera especializada en acceso venoso.

Mejorando la seguridad y la experiencia de la persona atendida

La creacion de equipos especializados
en puncién venosa no solo ha revolucio-
nado la forma en la que se aborda este
procedimiento en hospitales, sino que
fambién ha fenido un impacto significa-
fivo en la seguridad y la experiencia del
paciente. Y es que uno de los aspectos
mds destacados de este enfoque es la
personalizacion del fratamiento. “Cada
paciente es Unico, y el equipo de inser-
cion de accesos venosos se asegura de
seleccionar el dispositivo mas adecuado
para cada caso, teniendo en cuenta la
duraciény el fipo de terapia, asi como las
caracteristicas del paciente’, comenta la
propia Sara Palou.

“Anteriormente, la obtencion de un acce-
SO Venoso era un proceso dolorosoy es-
fresante para muchos pacientes, espe-
cialmente aquellos con venas dificiles de
localizar. Sin embargo, con la infroduc-
cion de personal de enfermeria experto

en puncion venosa, este proceso se ha
vuelto mucho menas traumdtico’, afiade
la experta. El personal de enfermeria es-
pecializado en puncién venosa es capaz
de ufilizar técnicas, como la ecografia
guiada, para localizar venas dificiles con
mayor precision.

Esfo significa que los pacientes ya no
fienen que sufrir multiples intentos falli-
dos de puncion, lo que reduce significa-
fivamente el dolory la incomodidad aso-
ciados con el procedimiento, ademds de
preservar el capital venoso.

Las venas son recursos valiosos vy li-
mitados, especialmente en personas
atendidas cronicas y pedidtricas, cuyas
venas pueden estar sometidas a un es-
frés confinuo debido a fratamientos pro-
longados. Por lo tanto, es fundamental
adoptar prdcticas que minimicen el dafio
vasculary preserven la integridad de las

Los datos avalan la especializacion

“La implementacion de este equipo es-
pecializado ha demostrado ser un avan-
ce significativo en la atencion clinica,
estableciendo un nuevo estandar de cui-
dado en el hospital. La formacion con-
finua, la estandarizacion de profocolos

y el uso de tecnologias avanzadas son
elementos clave de esfa iniciativa, que
podria servir como modelo para ofros
hospitales que buscan mejorar sus pro-
cedimientos de acceso venoso’, afiade la
especialista.

Esfe avance, ademds, estd respaldado
por los datos. Un andlisis llevado a cabo
en el mismo Hospital Sant Joan de Déu
ha demostrado que los dispositivos in-
serfados por personal de enfermeria ex-
perfo presentan un 25 % menos de com-
plicaciones relacionadas con la insercion
respecto a aquellos dispositivas inserta-
dos por personas de enfermeria gene-
ralista con formacion bdsica en puncion
ecoguiada.

venas a largo plazo. Esto no solo garan-
fiza la disponibilidad de acceso venoso
para fufuros tratamientos, sino que fam-
bién reduce el riesgo de complicaciones
asociadas con la insercion repetida de
dispositivos venosos. En dltima instan-
cia, preservar el capital venoso no solo
mejora la calidad de vida de la persona
afendida, sino que fambién confribuye a
un manejo mas seguro y sostenible de
su afencion médica.

Otro aspecto importante de la especiali-
zacion en puncion venosa es el enfoque
en el mantenimiento y la retirada ade-
cuados de los dispositivos venosos. Esto
ayuda a prevenir complicaciones a largo
plazo, como infecciones y frombosis, y
garantiza que el paciente pueda confi-
nuar recibiendo tratamiento de manera
segura y efectiva.

Como conclusion, los equipos especiali-
zados en puncion venosa estdn fransfor-
mando la forma en que se aborda este
procedimiento en los hospitales, mejo-
rando la seguridad y la experiencia de

la persona atendida y garantizando una
afencion clinica de calidad y con buenos
resultados. Estos avances son un testi-
monio del compromiso confinuo de los
profesionales sanitarios con la mejora de
la atencion al paciente y la busqueda de
la excelencia en el cuidado de la salud.
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sicreces TU,

crecemos

todos

iDescubre la nueva web de SJD Formacion!

Mds intuitiva, més acccesible y con mucho mas contenido para
brindarte una experiencia mas completa.
Porque cuando creces tu, crecemos todos.

EXPLORA LA NUEVA WEB
https://formacion.sjdhospitalbarcelona.org



https://formacion.sjdhospitalbarcelona.org/

