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DOLENCIAS EXTRAORDINARIAS,

MEDIDAS EXTREMAS

Una pelicula cuenta la historia de un padre que cred una compania biotecnologica para gue un investigador desarrollara un

farmaco contra la enfermedad de sus hijos // Muchos progenitores en la misma situacion emprenden acciones parecidas

AINHOA IRIBERRI

MADRID

= A finales de la década de
1990, un alto ejecutivo de un
laboratorio farmacéutico te-
nia dos hijos con un diagnos-
tico terminal: la forma infantil
de la enfermedad de Pompe,
una patologia genética, clasi-
ficada como rara por su baja
incidencia—afectaaunode ca-
da40.000 nacimientos—. John
Crowley, el ejecutivo, buced
en las revistas cientificas has-
ta encontrar a un investigador
que ofrecfa al menos una es-
peranza tedrica para el trata-
miento de la enfermedad.

El 14 de febrero de 2006,
Tofii Fenoy, un ama de casa de
Almeria, escuché estupefac-
ta que su hijo Juanma, de 22
meses, al que el dia anterior
le habia temblado una pierna,
acabaria sus dfas ciego e inmo-
vil en un breve plazo de tiem-
po. Tofii, que no tenia ordena-
dor en casa ni hablaba inglés,
se metié de lleno a buscar in-
formacidn sobre el Sindrome
de Alexander, la enfermedad
de su hijo. También clasifica-
dacomorara. Elidiomano fue
obstéculo para que Tofii, como
Crowley, localizara al tinico in-
vestigador en el mundo que
ofrecia al menos una esperan-
zatedrica paralaenfermedad,
el cientifico de la Universidad
de Wisconsin (EEUU) Albee
Messing.

Lahistoria de John Crowley
acaba de ser llevada al cine.

ciafalta dinero, mucho dinero.

El empefio de esta mujer le

Si finalmente Messing con-

ticipe en el primer ensayo cli-

La pelicula Medidas extraordi-  {J d d La mentalidad empresarial de  hallevado a recolectar masde sigue que un ensayo clinico nicoqueel neurdlogo estado-
) 1l ama de Casa de o ey ; . o

narias (Tom Vaughan, 2010), Al . . s Crowleylellevoaidearlacrea- un millén de euros paraella- avale sus teorias —por el mo- unidense pueda disefiar para

que naci6 del empefio perso- mena reunio un cién de una pequefla empre- boratorio de su particular Ha- mento, atin estd en fase dere-  probar sus farmacos.

nal de su productor ejecutivo, millén de euros para sa biotecnoldgica, paralo que rrison Ford, Albee Messing. copilar muestras de pacientes Fue precisamente una pe-

el actor Harrison Ford —que in- un investisador arriesg6 su capital. La compa- . . para identificar biomarcado- licula lo que hizo al ptubli-

terpreta al dlter ego del inves- g fifa sali6 adelante y, debido al ¢€Unapeliculaespanola? res de la enfermedad-, laha- co concienciarse por prime-

tigador con el que contactd
Crowley—, relatacomo delem-
pefio de este padre estadouni-

La pelicula ‘El

avance de las investigaciones
de Canfield, fue adquirida por
una empresa lider en biotec-

Sin embargo, la enfermedad
que afecta a Juanma es ain
mas rara que la de Pompe. En

zafia de Tofii sin duda atrae-
rd a algtin guionista cinema-
togréafico. Ella no sabe si llega-

ra vez sobre el horror de las
enfermedades genéticas in-
curables. El aceite de la vida

. . 3.9
dense acabd surgiendo un tra- aceite de lavida nologia, Genzyme. Fue esala Espafia hay cinco nifios diag- rdaverloydefinesusituacién: (George Miller, 1992) conta-
tamiento para la enfermedad popula]:'iz() este empresa que finalmente desa- nosticados, una décima parte Juanma camina con dificul- bala lucha de Augusto y Mi-
de Pompe. tipo de dolencias rrollé Myozyme, el tinico far- delosde Pompe.Estoesloque tad y ha sufrido varias caidas chaela Odone, los padres de

p maco aprobado en la actuali- hace dificil que Messing pue- en el dltimo afio, cada unade Lorenzo, unnifio de tres afios

Iniciativa empresarial

Tras contactar con el cientifico
de la Universidad de Oklaho-
ma (EEUU) William Canfield,
ambosllegaron ala conclusion
de que para probar su teoria
—la administracién de una ver-
sién sintética de la enzima alfa
glucosidasa acida (GAA), defi-
ciente en estos enfermos—, ha-

dad para el tratamiento de la
enfermedad de Pompe.

La historia de Tofii Fenoy
es atin mas increible que la de
Canfield. Pero le falta, de mo-
mento, un ingrediente funda-
mental para el tipo de melo-
drama hollywoodiense que de-
fine a Medidas extraordinarias:
un final feliz.

da probar en pacientes alguno
de los diez farmacos ya apro-
bados para otras enfermeda-
des que estdn estudiando en
su laboratorio. “Estamos muy
agradecidos al Fondo de Juan-
ma, pero no hay una respues-
ta simple a cudnto dinero mas
vamos a necesitar”, comenta
el especialista a Publico.

las cualesha empeorado su es-
tado. Pero subraya que la pri-
mera vez que habld con Mes-
sing su desesperacién “se vol-
vid esperanza”. Y espera que
algtin hospital espaiiol —ayer
mismo llamé al jefe del Ser-
vicio de Neurologia Pediatri-
ca del Hospital San Juan de
Dios, Jaume Campistol- par-

al que diagnostican una pa-
tologia parecida a la que su-
fre Juanma, adrenoleuco-
distrofia.

La consultora del Institu-
to de Bioquimica Clinica del
Hospital Clinic de Barcelona,
Maria Josep Coll, que perte-
nece al grupo de enfermeda-
des metabolicas hereditarias
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del Centro de Investigacién en
Red de Enfermedades Raras
(CIBERER), comenta que el
aceite que da titulo ala pelicu-
lase utiliza hoy para formasle-
ves de la enfermedad. A sujui-
cio, nose debe darlaespaldaa
los médicos, algo que suele ser
habitual en el relato que se da
enel cine de estas vivencias.

Casos como el de los Odo-
ne, Tofii o el propio Canfield,
ponen de manifiesto que el ti-
tulo de la pelicula Medidas ex-
traordinarias no es del todo
acertado. Muchos padres que
reciben un diagndstico devas-
tador se embarcan en aventu-
ras parecidas.

Lo sabe Javier Fernandez,
cuyo hijo Lucas salié con ape-
nas ocho meses de edad en la
contraportada de un diario na-
cional. No fue casual. Este eco-
nomista, que conoce el nom-
bre de las principales revistas
médicas de referencia, opto
por llamar a un periodista, al
saber que a su hijo, con enfer-
medad de Pompe, se le acaba-
ba el tiempo para ser incluido
enelensayo clinico que proba-
ria el primer tratamiento para
la patologia, y cuyo desarrollo
sirve de argumento al film de
Tom Vaughan. Javier deducia
que poner en el punto de mira
tanto su caso como la enferme-
dad podiaser clave para conse-
guir la terapia que su hijo tan-
to necesitaba. Ocho afios des-
pués, y contra todo prondstico,
sigue vivo yrecibe regularmen-
te el tratamiento.

Acceso al tratamiento

Javier Ferndndez es secretario
de la Asociacién Espafiola de
Enfermos de Glucogenosis y
trabaja activamente para que
otros pacientes accedan al tra-
tamiento a edad lo mds tem-
prana posible. Tiene claro que
la clave estd en el diagndstico
neonatal, ausente en los hos-
pitales espafioles, aunque po-
dria efectuarse con la prueba
del talén, que se practica a to-
doslosrecién nacidos en busca
de ciertas dolencias genéticas:
hipotiroidismo congénito, hi-
perplasia suprarrenal o hiper-
fenilalaninemia. Coll subraya
que una técnica, la espectome-
tria de masas en tdndem, per-
mite que, con un solo estudio,
se pueda hacer lo que se deno-
mina “cribado ampliado”. Sin
embargo, comenta, la decision
“no es cientifica, sino politicay
econodmica”.

Lasenfermedades que se in-
tentan detectar precozmente
en la actualidad en los recién
nacidos son las mas frecuen-
tes entre las raras, pero existen
mds de 600 patologias comola
de Pompe y “seria imposible”
buscarlas todas. “Habria que
hacer un estudio para ver qué
incluir en el cribado amplia-
do”, explica Coll.

Mas informacion:

s FEDERACION ESPANOLA DE
ENFERMEDADES RARAS (FEDER)
www.enfermedades-raras.org

Una historia edulcorada con
incorrecciones y omisiones

|
Lucas, un afectado real por la enfermedad de Pompe.

Edad y gravedad de los afectados

> FALSO

En‘Medidas extraordinarias’,
todoslosafectados por la
enfermedad de Pompeson
nifos. Aunque noandanni
respiran por si mismos, pueden
hablary seles retratacomo nifios
felicesy conunavidacercanaala
normalidad.

> VERDADERO

Laenfermedad de Pompe puede
manifestarse adistintas edades.
Dependiendodelaactividad
residual delaenzimaGAA, los
Organos se veran mas o menos
afectados, siendolaforma
infantil lamas grave. Los nifos
pueden moriralosdosanos.

Los efectos de la ‘medicina especial’

> FALSO

Enlapelicula, los hijosde John
Crowley notanelefectodela
llamada ‘medicinaespecial’
(elfarmaco Myozime) horas
despuésde suadministracion.
Ademas, sedicequelaninalogra
“montar encochepor primera
vezensuvida'traslaterapia.

> VERDADERO
Desgraciadamente, el
medicamentoexistente para
laenfermedad de Pompenoes
eficazentodos loscasos. Loes,
sobretodo, enreciénnacidos,
peroennifosmayoresyen
adultos, frenaelavancedela
enfermedadynolarevierte.

El papel de John Crowley y William Canfield

> FALSO

Enlapelicula, el padrededos
afectados por Pompe (Crowley)
fundauna companiaparaque
uninvestigador (Canfield)
desarrolleunaterapia. Pero
supapel esclave paraquelos
distintos equipos investigadores
pongan su trabajoencomun.

> VERDADERO
Segunellaboratorioy las
asociaciones de afectados, el
equipodeinvestigadoresdel
Erasmus Medical Center,en
Holanda, fue el masimportante
parael desarrollode Myozime,
aunque el trabajodel cientifico

i delfilmefuemuy valorado.

Antonio Banon

Asoc. de Enfermos de Glucogenosis

«Necesitamos
centrosde
referencia»

I 1

¢Como se formdla
Asociacién de Enfermos

de Glucogenosis que usted
fundé y preside?

Creo que mi caso es pareci-
doalde otras asociaciones si-
milares. Tengo un hijo de 15
afos afectado por la enfer-
medad y en 1999 creé la aso-
ciacion, en un principio, pa-
raacelerarlabtisquedadeun
tratamiento. Posteriormen-
te, me ha aportado mucho
mas en apoyo humano.

I 2

En muchas peliculas sobre
enfermedades raras, se ve
c6mo algunos padres se
convierten en auténticos
eruditos cientificos. ¢Cree
que estaimagen es real?
Aunque no es un perfil gene-
ral, creo que esun patrénque
se ve con frecuencia. Incluso
se dan casos de padres que,
sin gran formacidn, llegan a
tener un gran dominio de to-
dolorelacionados con proce-
sos metabolicos.

I 3

¢Nocreequela
desesperacién delos
padres puede ser caldo de
cultivo para sinvergiienzas
que quieran aprovecharse
deellos?

Creo que siempre que se tra-
baja en equipo, ese peligro
se disipa. Pero, para evitar-
lo, es muy importante con-
tar con asesores cientificos.
En las mas de 180 asociacio-
nes de la Federacion Espa-
fiola de Enfermedades Raras
hay asesores cientificos, que
tienen que tener mentalidad
abierta para que fluya la in-
formacién ttil.

I 4

¢Cudles son ahora

mismo las principales
reivindicaciones de su
asociacion?

Nuestra principal peticién es
que se establezcan centros de
referencia para el tratamien-
todela enfermedad de Pom-
pe. Eso evitarfa que muchos
padres tengan que trasladar
su residencia para buscar
un buen médico para su hi-
jo. También requerimos que
haya cribado neonatal con la
prueba del talén.

La ‘superpatata’ Amflora aprobada por la UE. Arp

Lapatata

transgénica «no
interesa a Espana»

Medio Ambiente dice
que el cultivo es util
para paises como
Suecia y Alemania
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== L2 secretaria de Medio
Rural del Ministerio de Me-
dio Ambiente, Alicia Villau-
riz, asegurd ayer que la patata
transgénica Amflora, cuyo cul-
tivo fue aprobado ayer por la
Comision Europea, “no tiene
practicamente ningtin interés”
para Espafia, sino que se trata
mas de un requerimiento de
paises como Suecia y Alema-
nia. No obstante, asegurd que
los estudios, andlisis y conclu-
siones sobre este cultivo “por
supuesto que garantizan la sa-
lud de las personas y la seguri-
dad medioambiental”. La se-
cretaria hizo estas declaracio-
nes tras una reuniéon manteni-
daentrela ministra Elena Espi-
nosaylas ONG ambientales.

Aungque el tubérculo no se
destinard al consumo huma-
no, sino a fabricar piensos y
almidon, otros paises han re-
chazado con maés fuerza la
decisién. A la protesta mani-
festada el martes por el Go-
bierno italiano se ha unido
un portavoz del Ministerio
de Salud de Austria, quien
declaré ayer que su depar-
tamento prepara “un docu-
mento para prohibir el cul-
tivo”. La CE ha tomado esta
decision gracias al derecho
de unilateralidad cuando no
se alcanza una mayoria de
paises a favor o en contra.

Por su parte, el presidente
del Parlamento Europeo, el
polaco Jerzy Buzek, afirmé
que es contrario a los trans-
génicos, pero que son inevita-
bles: “No podemos ganar es-
ta batalla, asi que no la estoy
luchando”. Buzek dijo que
“sin los cultivos modificados
genéticamente, en paises co-
mo Blangladesh moriria la
mitad de la poblacion”. =

|
Cienciapide
cooperacion a
las CCAA

SEVILLA//Laministrade Cien-
cia e Innovacion, Cristina
Garmendia, pidi6 ayer a los
responsables autonémicos
“impulsar de forma conjun-
ta” una nueva politica cienti-
fica, informo el Ministerio en
una nota. Garmendia presi-
did en Sevilla el Consejo Ge-
neral dela Cienciayla Tecno-
logia en el que presentd a las
comunidades auténomas el
borradordelaLeydela Cien-
cia, con el que quiere crear
un sistema de I+D con mas
“coordinacion e integraciéon”
entre el Gobierno central y
las autonomias.

ESO aplazala
decision sobre
el telescopio

GARCHING (ALEMANIA) // Los
14 paises que forman el Ob-
servatorio Austral Europeo
(ESO) concluyeron ayer lare-
unién de su Consejo sin una
decisién sobre dénde ubicar
el telescopio mds grande del
mundo. Fuentes de la orga-
nizacién explicaron que los
delegados conocieron ayer
los detalles de informes téc-
nicos “provisionales” sobre la
idoneidad de las propuestas
chilena y espafiola que ten-
dran que ser completados
por documentos definitivos.
La préxima reunion esta pre-
vista para junio.




