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Exito del “Simposium Cancer Familiar y Consejo Genético”, celebrado en Murcia

Las Unidades de Cancer Familiary Consejo
Genético, unanecesidad y una realidad

Las Unidades de Consejo Genético han pasado de ser una promesa a
convertirse en una realidad en nuestro pais. Y la tendencia es que en los
proximos afios se siga potenciando la implantaciéon de este tipo de con-
sultas. Durante este Simposio sobre Cancer Familiar y Consejo Genético
organizado por el Servicio de Hematologia y Oncologia del Hospital Uni-
versitario Morales Meseguer y el Instituto Roche, y con el apoyo de la
Consejeria de Sanidad de la Region de Murcia, se ha subrayado la nece-
sidad de potenciar estas Unidades de Consejo Genético.

nvestigaciones recientes indican
que la alteracion funcional de
ciertos genes conlleva un mayor
riesgo de padecer cancer, y que el
5-10% de los tumores tiene una
base genética hereditaria. Por todo
ello, las guias de las principales so-
ciedades cientificas —entre ellas, la

Sociedad Americana de Oncologia
Médica— aconsejan la puesta en
marcha de consultas de Cancer
Hereditario que posibiliten el anali-
sis y manejo del riesgo de padecer
cancer familiar. En este sentido, es-
pecialistas espafioles de diferentes
areas presentes en el “Simposium

Cancer Familiar y Consejo Genético”
han coincidido en afirmar que el
desarrollo de Unidades de Consejo
Genético es una herramienta fun-
damental para la prevencion y tra-
tamiento del cancer hereditario.

La presencia institucional en
este encuentro, que tuvo como ma-
ximo exponente a la Consejera de
Sanidad de Murcia, Maria Teresa
Herranz, no solo sirvi6 para mostrar
la trascendencia sociosanitaria de
las ideas y experiencias aportadas
por los cientificos y clinicos; de
hecho, se anunci6 que el Plan On-
colégico Regional, cuya redaccion

(continGia en pag. 2)

Biobancos y muestras bioldgicas: piezas clave de la investigacion biomédica

Importante respaldo institucional a la
Investigacion con muestras biologicas

Especialistas de distintas areas asistieron a una jornada sobre “Investigacion
con muestras bioldgicas”, en Barcelona. El acto sirvi6 para escenificar el
creciente respaldo que las instituciones sanitarias estan concediendo a la
bioinvestigacion y su apoyo a la investigacion traslacional.

a consejera de Salud de la
LGeneraIitat de Catalufia,

Marina Geli, fue la encarga-
da de inaugurar este evento, orga-
nizado conjuntamente por la
Agencia de Evaluacion de Tecno-
logia del Departamento de Salud
de la Generalitat de Catalunya, el
Hospital Clinic de Barcelona y el
Instituto Roche. En su alocucién
resefio la fuerte apuesta que se
esta haciendo desde la Generalitat
por la investigacion con muestras
biol6gicas, mostrando su optimis-
mo por la situacién de la investi-
gacion en este ambito en Espafia.
Ademas, coincidiendo con el resto
de ponentes participantes en este
evento, la consejera Geli subrayo
gue los biobancos son herramien-

tas fundamentales de apoyo a la
investigacion cientifica en el area
de la biomedicina. Por su parte,

Jaime del Barrio, Director del Insti-
tuto Roche, agradecio la asistencia
de Marina Geli a este encuentro,
“evidenciando el interés de la Ge-
neralitat por situar a la investiga-
cion biomédica como pilar estraté-
gico de desarrollo de la Sanidad”
(continda en pag. 6)

De izquierda a derecha, Joan Rodés, Marina Geli y Jaime del Barrio
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Céancer familiar y Consejo Genético

El Consejo Ge
aun lagunas g

(viene de pég. 1)

se esta concluyendo, contempla la
creacion de tres Unidades de Con-
sejo Genético en Cancer que traba-
jaran de manera coordinada en los
hospitales Virgen de la Arrixaca,
Morales Meseguer y Hospital de
Cartagena. En tales unidades,
como indico la Consejera de Sani-
dad de Murcia, “se informarda a los
pacientes y a sus familiares del
riesgo de presentar la enfermedad,
de la probabilidad de que se here-
de, de las medidas de prevencion y
de la posibilidad de llevar a cabo
un estudio genético” En el caso de
que la prueba genética sea positi-
va, el paciente se incluira en un
programa de control periédico que
permita prevenir o detectar precoz-
mente la aparicion del tumor.

Ya existe evidencia
cientifica de la
predisposicion
hereditaria en leucemia
linfatica cronica y los
familiares de pacientes
con LLC tiene un
riesgo entre 5y 7
veces superior de
desarrollarla que la
poblacion general.

Todo ello, forma parte del Progra-
ma “Genética al Servicio de la Salud
en la Region de Murcia’, planificado
por la Consejeria de Sanidad, y que
incluye también actuaciones en el
ambito de la investigacion y la for-
macion de los profesionales.

Las claves

Reflejando la multidisciplinaridad
necesaria para el abordaje del can-
cer hereditario, en esta jornada se
analizaron los Ultimos avances en
cancer hereditario, desde sus bases
moleculares a los aspectos asisten-
ciales fundamentales de los princi-
pales sindromes, sin olvidar las im-
plicaciones organizativas, econ6-
micas, éticas y legales relacionadas
con la implantacion de un progra-
ma de consejo genético en los hos-
pitales esparioles.

Rogelio Gonzalez Sarmiento, in-
vestigador del Instituto de Investi-
gacion del Cancer de Salamanca,

ofrecié en primer lugar una vision
de conjunto de las bases molecula-
res del cancer hereditario. Tras ex-
plicar los diferentes tipos de genes
y mutaciones implicadas, sefialo
que “el cancer es una enfermedad
poligénica; son muy pocos los
casos en que la alteracion de un
solo gen es responsable de la apa-
ricion de un tumor”. Mientras que
las variaciones en genes supreso-
res de tumores si estan relaciona-
das con el cancer hereditario, las
mutaciones en los oncogenes sue-
len ser letales y no se heredan, con
alguna excepcion puntual como el
gen RET. Para recordar finalmente
que “solo se hereda la predisposi-
cion a desarrollar la enfermedad, y
en algunos descendientes no apa-
recerd nunca”, entre otras razones
por el papel clave de los factores
ambientales.

En cuanto a los aspectos asis-
tenciales, se presentaron resultados
de investigacion en torno al diag-
nostico, tratamiento y pronostico de
sindromes linfoproliferativos créni-
cos, del sindrome de Lynch, del sin-
drome de mama-ovario, y del can-
cer colorrectal, como canceres fa-
miliares mas representativos.

Estela Matutes, del Departamen-
to de Oncohematologia del Royal
Marsden Hospital de Londres, expli-
c6 que, aunque todavia se esta tra-
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La consejera de Sanidad de Murcia, Maria Teresa Herranz, flanqueada por Jaime del Barrio y José Manuel Allegue

bajando para identificar el o los
genes de predisposicion a la leuce-
mia linfatica crénica (LLC), existe
evidencia cientifica de su caréacter
hereditario, pues los familiares de
pacientes con LLC presentan un
riesgo de desarrollarla entre 5y 7
veces superior al de la poblacién
general. Por otra parte, recordd, la
segunda generacion de pacientes
afectados sufre el fendmeno llama-

do de “anticipacion” por el cual la
enfermedad se manifiesta diez o
veinte afios antes y presenta un
CUrso mas agresivo.

El Dr. Eduardo Martinez de Due-
fias, del Hospital de Castellon, reco-
mendd la aplicacion de programas
de prevencion primaria y secunda-

El Consejo Genético

| consejo genético del cancer familiar es un proceso

de informacion y de comunicacion entre el médico y
una familia en el que se discute la probabilidad de pre-
sentar y transmitir una enfermedad hereditaria, sus im-
plicaciones, médicas, psicoldgicas, éticas y legales, la
posibilidad de realizar un andlisis genético, y las medidas
de prevencion y de diagndéstico precoz.

José Antonio Macias,
Hospital Morales Meseguer
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ria para el sindrome mama-ovario,
sefialando que “aunque no reduci-
rén el riesgo, si permitiran el diag-
nostico precoz en una fase curable”

En relacion al sindrome de
Lynch, la Dra. Teresa Garcia, del
Servicio de Oncohematologia del
Hospital Morales Meseguer, discu-
tio los diferentes criterios diagnosti-
cos y abordajes terapéuticos dispo-
nibles, mientras que Pablo Carbo-

nell, oncologo del Hospital de la
Arrixaca de Murcia se centro en los
aspectos moleculares de la enfer-
medad. Este experto afirma que “los
andlisis genéticos pueden identifi-
car las mutaciones que desencade-
nan la enfermedad en los indivi-
duos afectados, y después ofrecer
el estudio a familiares asintomati-
cos para poder identificar a los que
son portadores de la mutacion y
que tendran mayor riesgo de des-
arrollar algunos de los tumores aso-
ciados con el sindrome” Pero tam-
bién advierte que “el analisis de este
tipo de genes es un proceso costoso
que no puede aplicarse de forma in-
discriminada, por lo que se reco-
mienda un protocolo de seleccion de
pacientes”.

Por su parte, Emilio Torrella, es-
pecialista en Aparato Digestivo del
Hospital Morales Meseguer de
Murcia, expuso las ventajas de la



endoscopia por su alta fiabilidad en
el diagnéstico y seguimiento del
cancer de colon y recto, y resalto el
papel de las nuevas técnicas que
facilitan la vision de las lesiones mi-
limétricas con potencial degenerati-
vo, por lo que el digestdlogo reco-
mienda una “mirada a la japonesa’,
es decir concediendo importancia a
las alteraciones minimas.

En la Gltima mesa redonda, sobre
implantacion de un Programa de
Consejo Genético en cancer, se revi-
saron diversos modelos existentes
en Espafia, como el del Servicio de
Oncologia Médica del Hospital Ge-
neral Yague de Burgos,por parte del
Dr. Enrique Lastra , el de la Oficina
del Cancer de la Comunidad Valen-
ciana, a cargo de M@ Dolores Sala y
se discutieron aspectos econémi-
cos éticos y legales en torno al Con-
sejo Genético.

Tal y como destaco Enrique Las-
tra, médico consultor de la Clinica
de Cancer Familiar y Consejo Gené-
tico del Servicio de Oncologia Médi-
ca del Hospital General Yague de
Burgos, “el Consejo Genético en
enfermedades hereditarias tiene
aun lagunas del saber que repre-
sentan un desafio para la ciencia, a
lo que hay que sumar una amenaza
y una debilidad en el manejo clinico
de familiares con riesgo de cancer”
Se refiere a los resultados indeter-
minados e inciertos de los tests ge-
néticos, asi como a la validez de cri-
terios de seleccion clinicos, molecu-
lares y estimativos 0 a la ausencia
de profilaxis eficaz en algunos sin-
dromes.

Desde el punto de vista juridico,
la Dra Pilar Nicolas de la Catedra de
Derecho y Genoma Humano, anali-
z6 todos los derechos de los pa-
cientes imprescindibles a tener en
cuenta en el proceso del Consejo
Genético, desde la informacion pre-
via a cualquier andlisis genético que
debe recibir el paciente (debe ser
adecuada para que el consenti-
miento sea efectivo, y el consenti-
miento ha de ser expreso, especifico
y escrito) hasta el derecho a la inti-
midad y el deber de secreto del pro-
fesional implicado, incluyendo el
derecho a la no discriminacion. [

| Diapositivas y audios disponi-

bles en la web:
Www.institutoroche.es

Nuevo servicio para los usuarios de la web del Instituto Roche

Todo sobre Medicina Individualizada

en un solo vistazo

Ya es posible disponer de una informacion actualizada, selec-
cionada, sintetizada y personalizada sobre Farmacogenética y
Farmacogenomica. En un intento de facilitar la obtencion de
informacién en este ambito, el Instituto Roche ofrece en su
web la posibilidad de incorporar una nueva pagina de inicio en
Internet que resume, en una sola pantalla, todas las noveda-

des de sus péaginas preferidas.

e gustaria ver en
L su ordenador, con
un simple golpe
de vista, toda la infor-
macién que le interesa
sin necesidad de ir a
cada una de las paginas
por las que habitual-
mente navega? Un
menu a la carta, pero
sin necesidad de perder
tiempo en seleccionar
constantemente los in-
gredientes: esto es lo
que ofrece a partir de
este mes la web del Ins-
tituto Roche. Desde
ahora, en http:// www.
institutoroche.es tiene la
posibilidad de configu-
rar su pagina de entrada
a Internet mostrando las
novedades de algunas
de las webs que mas le
interesan. Tras realizar
un simple y rapido re-
gistro, puede disponer
en una Unica pantalla
de un menu de temas
seleccionados, proce-
dentes de méas de 500
fuentes de informacion.
Este innovador servi-
cio del Instituto Roche
permite personalizar di-
ferentes bloques infor-

WIKIPEDIA...

mativos relacionados
con la Genética, la Far-
macogenética y la Bio-
tecnologia, incluyendo
una glosario de térmi-
nos en Genética, un
banco de iméagenes, las
Ultimas novedades en el
area legal y ética, el ac-
ceso a las principales
revistas especializadas o
el resumen de algunas
de las noticias de actua-
lidad mas impactantes
(tanto de prensa gene-
ral como especializada).

Como otra novedad
importante, se tendra
acceso a varias herra-
mientas de navegacion
imprescindibles. El ser-
vicio ofrece la posibili-
dad de que el usuario
disponga de una carpe-
ta de archivos favoritos,
de incluir enlaces de in-
terés, escribir notas per-
sonales (que se guarda-
ran automaticamente en
un bloc de notas pro-
pio), acceder a una bi-
blioteca y archivar noti-
cias de interés para el
usuario.

Pero, ademads, de
ofrecer una informacion

personalizada, actualiza-
da y seleccionada, esta
pagina de inicio tiene la
virtud de ser especial-
mente dinamica y amol-
darse a las demandas de
cada usuario. Aunque
inicialmente se han se-
leccionado unas fuentes,
cualquiera de ellas
puede ser eliminada o
sustituida por otra/s.
¢Como? La forma mas
sencilla es a través de un
“arbol” que se incluye en
un menu situado en la
parte superior de la pa-
gina; también se dispone
de un buscador llamado
“Fuentes RSS", que per-
mite el acceso a mas de
medio millar de fuentes
diferentes. Asi, es el pro-
pio internauta el que
elige las nuevas fuentes,
mueve los bloques a su
antojo e, incluso, coloca
palabras clave en las
zonas que determine
para que se muestre
s6lo lo que desee ver.
Pensando en todo, se

Pagina de inicio Instituto Roche

http://institutoroche.paginicio.com

ha contemplado tam-
bién la posibilidad de
afiadir informacion de
ocio y algunos de los
pasatiempos méas soco-
rridos para los momen-
tos de asueto (como el
sudoku).

Y esto es solo el prin-
cipio. Se tiene previsto
que el servicio ird imple-
mentando nuevas fun-
cionalidades y fuentes
de informacion durante
todo el afio, de manera
que el usuario cada vez
que se conecte a Inter-
net pueda optar por de-
cenas de recursos y
pueda disponer en un
solo click de la informa-
cion que quiera.

Para utilizar por pri-
mera vez este nuevo
servicio, tan sélo es ne-
cesario estar registrado
en la web del Instituto
Roche; automaticamen-
te, cuando se entra en
esta pagina, aparece un
botdn de acceso a la
nueva pagina de inicio.
Este nuevo servicio se
sustenta en lo que se ha
dado en llamar WEB 2,
una nueva filosofia de
pagina web que utiliza
los recursos y aplicacio-
nes de otras webs para
completar la suya pro-
pia. [J

institutoroche.es

Se trata de un servicio realizado en Web2 que nos permitira configurar nuestra pagi-
na de entrada a Internet mostrando las novedades de las webs que hayamos seleccio-
nado entre mas de 500 fuentes que en este momento existen.

Instituto Roche personaliza diferentes bloques informativos relacionados con la ge-
nética y la medicina personalizada, incluyendo el Glosario de Genética un banco de
imagenes, las Ultimas novedades en el area legal y ética, revistas, etc...

Ademas con este servicio que podra establecer como su pagina de inicio, tendra de
una manera facil, rapido acceso a los buscadores mas utilizados: GOOGLE, PUBMED,
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2+ Articulo de opinion

Los Comites de Bioética:
;quién y como debe equilibrar el
bien de la ciencia, los derechos
humanos vy el interés publico?

Los Comités en origen: poner
en manos de la sociedad

la adopcioén de decisiones
complejas

Scribner trajo consigo dos impor-

tantes aportaciones sociales. De
una parte, permitié desarrollar el trata-
miento de la hemodidlisis; de otra, plan-
teo al Seattle Artificial Kidney Center una
decision tan compleja que llevaria a la
creacion de uno de los primeros Comités
de Bioética de nuestra era. Y es que
debia procederse a seleccionar, de entre
mas de cien mil enfermos graves, a
aquellos que podrian beneficiarse del
nuevo tratamiento.

Ni los médicos implicados en el trata-
miento, ni las autoridades del hospital se
vieron en condiciones de afrontar una
decision que implicaba, en suma, elegir a
quién si y a quién no se le daba una
oportunidad para seguir con vida. Qui-
sieron poner la decisi6bn en manos de la
colectividad o al menos compartir con
ella la responsabilidad de adoptar esta
decision tan compleja vy, al efecto, crea-
ron una comision, formada por personas
anonimas de diferente formacién y pro-
cedencia, a la que encomendaron dicha
tarea.

I a canula que en 1961 ide6 Belding

Luces y sombras

de un variado y amplio conjunto de

comités a los que nos referimos
como Comités de Bioética (CEAs, CEls,
CNBs,...). Si nos fijamos en el dato de
que, sélo en Espafia, contamos con mas
de trescientos grupos de estas caracte-
risticas, es claro que los Comités de Bioé-
tica tienen una aceptacion importante.
Pero todo no ha sido un camino de rosas.
La denominacién de “Comité de Dios”
empleada por algunos periodistas para
referirse a aquel primer Comité, se sigue
empleando hoy dia, aunque en tono ir6-
nico, por aquellos que cuestionan la legi-
timidad de estos grupos.

I a férmula de Seattle, es el embrién

Especialmente probleméticos son
aquellos comités que asesoran en mate-
ria de proyectos de investigacion y que,
con sus dictamenes, pueden hacer que
gobernantes y legisladores veten deter-
minadas iniciativas de investigacion. Los
investigadores que ven coartada su ac-
tividad se refieren a estos comités como
censores de la libertad de investigacion
y critican su dudosa legitimidad demo-
cratica, por cuanto que no esta claro
quién y como debe crear este tipo de
grupos, quienes lo deben componer,
como deben funcionar o cuales son los
criterios que deben emplear para decidir.
Se cuestiona también hasta qué punto
pueden “entrometerse” en las decisiones
de los profesionales sanitarios, sabien-
do que el Derecho deposita sobre éstos
—y no por tanto sobre los Comités- la
responsabilidad ultima (y a veces casi
Unica) de los actos médicos. ¢(Dénde re-
siden su legitimidad y autoridad? ¢;Cuél
es su naturaleza?

Su historia: yendo a més, a pesar
de las dificultades

cierto es que la experiencia ha
demostrado que aportan
conocimientos especializados y
presentan distintos puntos de vista en
relacion con las cuestiones éticas que
plantean la biologia, la medicina y las
ciencias biolédgicas. Esto se ha traducido
en multiples utilidades. Permiten, por
ejemplo, una mejor proteccion de los
pacientes y los participantes en ensayos
de investigacion biomédica. Desde la
perspectiva de los poderes publicos
son, ademas, una plataforma plural y
multidisciplinar que contribuye a que
los avances de la ciencia y la tecnologia
se afronten de forma equilibrada con los
derechos humanos y el bien comun.
Esto ha hecho que se extiendan por
todo el mundo y alcancen instancias que
van desde lo local hasta lo internacional,
a pesar de que, como bien dice Gonzalo
Herranz, la de los Comités es “una his-
toria en la que se entremezclan la efica-
cia y la futilidad, la magnanimidad vy el

P ese a las polémicas puntuales, lo

{

oportunismo”. Los Comités han ganado
aceptacion y prestigio y, de la mano de
instituciones como la UNESCO, se pro-
mueven por todo el planeta.

Un impulso definitivo en este sentido
ha sido la creaciéon de Comités Interna-
cionales de Bioética, que desde los afios
80 vienen influyendo de forma notable en
las biopoliticas del mundo. Comités tan
conocidos como el Consejo de ética de la
OMS, la Unidad de ética médica de la
Asociacion Médica Mundial, el CIB de la
UNESCO o el Comité de Etica de HUGO
aprueban documentos sobre cuestiones
bioéticas y elaboran los borradores de de-
claraciones y convenios internacionales.
Se fomenta, asimismo, la creacion de
redes de comités de bioética.

Se consideran hoy por hoy, una de las
mejores herramientas para la busqueda
del equilibrio entre el bien de la ciencia,
los derechos humanos y el interés publi-
co. Y en esa tarea su mayor obstaculo
es la realidad en la que se mueven. Los
Comités se enfrentan a la urgencia de lo
concreto, de lo cotidiano, pero de ellos
se espera una fundamentaciéon y un
rigor, una busqueda de soluciones equi-
libradas y acertadas, que choca de plano
con esa urgencia. Asimismo, en tanto
espacios vivos de la Bioética son tam-
bién su cara visible y, en cierta medida,
su flanco mas débil. Son el punto de mira
de quienes defienden posturas radical-
mente cientifistas y de quienes rechazan
cualquier tipo de intromision externa sea
en la investigacion biomédica sea en el
ejercicio de las profesiones sanitarias.
Estos dltimos, como es de entender,
sacan a relucir cualquier desatino en el
funcionamiento de los Comités. Otra di-
ficultad a la que se enfrentan estas pla-
taformas es el reto de mantener su inde-
pendencia frente a todos aquellos que
opinan diferente, tengan el poder social
y econémico que tengan.



Leire Escajedo San Epifanio

Profesora de Derecho Constitucional UPV/EHU
e Investigadora de la
Catedra de Derecho y Genoma Humano.

Premio 2006 de Investigacion
de la Sociedad Internacional de Bioética

Herramientas para un “Comité
perfecto”

una cierta sensibilidad por los

factores que hacen que unos
comités funcionen tan bien, y otros lo
hagan de forma tan desafortunada. La
experiencia nos ha demostrado que,
gracias a ciertas cualidades, los comités
han obtenido logros muy relevantes. Y
esas cualidades, inicialmente entendidas
como un afadido inesperado en Comités
concretos, han querido, como es natural,
propiciarse en todos los demés. Recetas
para la independencia, el arraigo social y
la legitimidad democratica, cuestiones
relativas a la financiacion, la estructura o
el modo de funcionamiento, son también
objeto de atencion.

Y es que conocer los comités al detalle
se presenta como una herramienta exce-
lente si deseamos configurar aquel comi-
té que mejor se adecue a las necesida-
des detectadas. Ademas nos sitia en un
observatorio privilegiado. Invita a acer-
carse al dia a dia de quienes deben, a
veces con urgencia, adoptar decisiones
dificiles. Decisiones en las que a la com-
plejidad de la situacion factica viene a su-
marse, ademas, la problematica moral. Es
facil apreciar que aqui se mezcla lo indi-
vidual y lo colectivo, lo urgente y lo tras-
cendente, y en ese escenario observamos
a las personas en las que depositamos la
responsabilidad de decidir en la comple-
jidad. Implica sumergirse, en suma, en
muchos de los esfuerzos que en las Ulti-
mas décadas se vienen desplegando para
que el avance de las ciencias biomédicas
en todas sus aplicaciones siga siendo
respetuoso con la dignidad y los derechos
del ser humano. [

I a profusion de comités ha creado

[J Disponible versién méas extensa del articulo
en Area Legal y Etica en la seccion de
Regulacion y Jurisprudencia

www.institutoroche.es

1 En “La Bioética, asunto publico: presente y futuro
de los Comités Internacionales y Nacionales de
Bioética’; edicion electronica en Bioética en la Red.

~*Proximas Actividades

m Hacia una Bioética Universal:
“La Declaracion Universal sobre Bioética
y Derechos Humanos”

Haois une Hisslica Urisemel

Disponible en seccion de publicaciones wwuw.institutoroche.es

Coordinada por Carlos Maria Romeo Casabona, Director de la
Catedra de Derecho y Genoma Humano UPV/EHU, esta
publicacién nace como una iniciativa conjunta con el Instituto
Roche. A través de una serie de articulos breves, se analizan
los objetivos y el significado de esta Declaracion, sus
implicaciones para la Medicina Individualizada, y su impacto
sobre el Derecho espafioly en Iberoamérica. Junto a diversas
reflexiones sobre la dignidad del ser humano en el &mbito de
la investigacion biomédica, se discute el alcance de esta
Declaracion en relacion a la discriminacion y estigmatizacion
de la persona.

R sne Bl s

m Seminario:

Investigacion y propiedad intelectual en biomedicina

Directores: Jaime del Barrio, Director del Instituto Roche ‘}‘é’
José M Mato, Director del Cic-bioGUNE ‘.

21y 22 de junio 2007 4K

Cursos de Verano de la UPV. )

Palacio Miramar. SanSebastian CIC ==

Programa disponible en Formacion/Cursos b[(_}GU MNE

www.institutoroche.es e e " ,

InstitutoRoche

m 52 Congreso Nacional

Sociedad Esparfiola de Farmacia Hospitalaria
“Individualizando la terapia. Avances en Farmacogenética,
Farmacogenomica y terapia celular”

25 de septiembre de 2007

Palacio de Congresos Piramide de Arona.

Curso Precongreso del 52 Congreso Nacional de la Sociedad Espafiola de Farmacia
Programa disponible en: Calendario www.institutoroche.es

hereditario.
SEOM-Instituto Roche

Los principales objetivos de este curso son dar a
conocer las pautas para identificar la predisposicion
hereditaria, incrementar entre los profesionales
sanitarios los conocimientos sobre identificacién de pacientes con sospecha de
predisposicion hereditaria al cancer, difundir los principios basicos del consejo genético
en el cancer hereditario, y profundizar en las bases genéticas de estas enfermedades.
Informacion y programa en www.seom.org http://www.seom.org

m Curso online en Cancer .
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Jornada en Barcelona sobre “Investigacion con mues

Joan Rodeés: “Es esencial saber
como almacenar las muestras
biologicasy regular su uso”

(viene de pég. 1)

En este acto se reviso la evolu-
cion y funcionamiento de los ban-
cos de muestras biolégicas, asi
como aspectos relevantes en su
gestion y control de calidad, sin
olvidar el analisis de aspectos éti-
cos y legales. Ademas, se esta-
blecié como ejemplo ilustrativo el
funcionamiento del Banco Nacio-
nal de ADN y el de Tejidos Neu-
rologicos, dos biobancos espafio-
les con una fuerte presencia en la
investigacion biomédica. Para el
Director Gerente del Hospital Cli-
nic de Barcelona, Joan Rodés, “es
esencial saber como almacenar
las muestras bioldgicas y regular
su uso; sin duda, es un momento
idoneo para abordar esta temati-
ca en una reunién de estas ca-
racteristicas”

La expansion global de la in-
vestigacion biomédica (y su cre-
ciente impacto en la salud y el
desarrollo econdmico), la disponi-
bilidad de nuevas tecnologias que
permiten el analisis masivo de
muestras y el establecimiento de
nuevas estrategias investigadoras
(basadas en la creacion de redes
y consorcios) son algunos de los

® Marina Geli,

principales factores que estan
impulsando la proliferacion de
biobancos.

Los mayores exponentes

Otro hecho importante, como
apuntoé en su intervencion el Dr.
Elias Campos, Director de Hema-
topatologia del Hospital Clinic de
Barcelona, es que “las iniciativas
para promover estos bancos han
pasado de ser casi exclusivamen-
te académicas u hospitalarias
para ser asumidas también por
estamentos institucionales” En su
opinién, “estos nuevos plantea-
mientos en la concepcion y obje-
tivos de los biobancos requieren
nuevas perspectivas organizativas
y de gestion de los mismos que
plantean nuevos retos en el ma-
nejo de las muestras, en los re-
guerimientos tecnoldgicos y en
las exigencias éticas”

Uno de los biobancos de refe-
rencia en nuestro pais es el
Banco Nacional de ADN, una
plataforma tecnoldgica constitui-
da oficialmente a principios de
2004 como herramienta funda-
mental de apoyo a la investiga-
cién en el area de la Biomedicina.
Como declaré el Director de esta

i‘ e QA ol w
Jaime del Barrio, director general del Instituto Roche en un momento de su intervencion

entidad, el Dr. Alberto Orfao, “su
finalidad es potenciar el desarro-
llo de la investigacion en geno-
mica y proteémica en Espafia”
Para ello, se estd creando una
coleccion de muestras de ADN
de la poblacion residente en Es-
pafia que se pone a disposicién
de la comunidad cientifica, con el
fin de promover investigaciones
en la evolucién humana y en el
tratamiento y prevencion de las
enfermedades genéticas. El
Banco Nacional de ADN ha des-
arrollado un proceso de expan-
sion a través de la incorporacion
de forma progresiva de nuevas
areas o nodos relacionados con
enfermedades prevalentes como
el cancer, enfermedades metabo-
licas, cardiovasculares y neurol6-
gicas (que pondran a disposicion
de los investigadores mas de

13.000 muestras). En esta linea
de expansion, el doctor Enrique
de Alava, Director del Banco de
Tumores, uno de los nodos del
Banco Nacional de ADN, presen-
t6 en este foro un nuevo proyecto
aprobado recientemente, por el
que se creara un nuevo biobanco
para almacenar y custodiar
muestras de nueve entidades tu-
morales correspondientes a tu-
mores soélidos y hematoldgicos.
Entre los tumores solidos que se
han incluido en la propuesta, se
encuentran los que mayor preva-
lencia tienen entre la poblacién
espafiola (como los carcinomas
de colon y mama).

Para seguir avanzando en este
ambito, el doctor Andrés Garcia-
Montero, Coordinador Técnico
del Banco Nacional de ADN, in-
dico la necesidad de implantar

Se ha dicho...

Consejera de Salud de la
Generalitat de Catalunya:

“Espafia, y
Catalufia en
particular, se
encuentran en
un momento
optimo en la investigacion
biomédica, evitando
dogmatismos”. []

® Enrique de Alava,
Coordinador Nacional del
programa de Bancos de Tumores
de la Red de Centros de Cancer:

“Los biobancos

suponen un

gran apoyo a la

investigacion

traslacional” ...
"Nuestro objetivo
principal es crear un
biobanco donde se
puedan almacenar,
custodiar y poner a
disposicion de la
comunidad cientifica
muestras de 9 entidades
tumorales
correspondientes a
tumores solidos y
hematol6gicos, con un
minimo de 500 pacientes
por entidad”. []

m Elias Campo,
Director de Hematopatologia del
Hospital Clinic de Barcelona:

“El
conocimiento
del genoma
humano ha
abierto
esperanzas en el
desarrollo de una
medicina mas
individualizada”.”El nuevo
conocimiento generado
tiene un posible impacto
social y econémico que
trasciende el ambito
clasico de la
Medicina”.”Los biobancos
constituyen una elemento
clave para generar y
transferir el conocimiento
de la denominada
Medicina Postgenémica a
los &mbitos sanitarios,
sociales y econémicos”. [

m Pilar Nicolas,

Cétedra Interuniversitaria de
Derecho y Genoma Humano de
la Universidad de Deusto:

“La garantia de
respeto a los
derechos de
los sujetos de
los cuales
provienen las muestras
biol6gicas es un
presupuesto fundamental
para que esta actividad se
lleve a cabo. [J
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Joan Rodés (izquierda) opind que es el momento idéneo para abordar esta tematica. Marina Geli (centro) subray6

un sistema de gestion de calidad
en estas unidades, “para poder
garantizar la calidad de las
muestras y la informacién asocia-
da a las mismas segun los requi-
sitos de demanden los investiga-
dores”.

Otro de los biobancos de refe-
rencia en nuestro pais es el
Banco de Tejidos Neurolégicos
de Barcelona, que esta posibili-
tando un mejor conocimiento de
enfermedades como el Alzheimer
o la enfermedad de Parkinson. A
juicio de su méximo responsable,
el Dr. Francesc Graus, “este
banco de tejidos neuroldgicos
descansa en la promocion de un
programa de donantes tanto en-
fermos como sanos que lo dife-
rencia de otros bancos (que sélo
incluyen muestras de enfermos)”.
Como principales retos de futuro,
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D partariment de Galul

se ha planteado la introduccion
de estudios genéticos y ensayos
clinicos prospectivos.

Anticipando soluciones

Pero para consolidar y avanzar
en la investigacion con muestras
bioldgicas es indispensable resol-
ver las cuestiones éticas y legales
que se plantean en este campo.
En este sentido, se asume la ne-
cesidad de proveer a los investi-
gadores de un modelo de con-
sentimiento que concilie el respe-
to a los derechos de los pacientes
con otros intereses que gravitan
alrededor de la investigacion,
como los de los familiares, los in-
vestigadores y los de la sociedad
en general. En palabras de Pilar
Nicolas, Investigadora de la Cate-
dra Interuniversitaria de Derecho
y Genoma Humano, “es impres-

cindible dar garantia de derecho
a las personas de las cuales pro-
vienen las muestras biologicas
para que el proyecto de los bio-
bancos pueda llevarse a cabo”.

En este sentido, la Dra. Agata
Solernou Vifolas, Responsable de
Proyectos Normativos y Estudios
Juridicos de la Agencia Catalana
de Proteccion de Datos, aclar6
que “las muestras bioldgicas, de-
bido a que son fuente exhaustiva
de datos genéricos de sus titula-
res, estan sujetas a los mismos
requisitos de tratamiento, alma-
cenaje y comunicacion que los
datos de caracter personal y a las
particularidades de los datos es-
pecialmente sensibles”.

Respecto a los retos éticos que
plantea la investigacidon con
muestras biolégicas, Victoria Cusi,
Coordinadora del Servicio de

m Alberto Orfao,
Director del Banco
Nacional de ADN:

“El Banco
Nacional de
ADN pretende
convertirse en
un referente
tanto en los
procedimientos técnicos
relacionados con la
extraccion,
almacenamiento y gestion
de muestras de ADN
como en la salvaguarda
de los condicionantes
éticos y el cumplimiento
de los requisitos legales
derivados del uso de
muestras bioldgicas” [

m Agatha Solernou,
Responsable de Proyectos Normati-
vos y Estudios Juridicos de la Ag.
Catalana de Proteccion de Datos:

“La informacion
derivada de
muestras
bioldgicas
requiere la
interpretacion conjunta
de la normativa sectorial
especifica que regula los
usos del material
biolégico con la normativa
de proteccion de datos”

0

m Francesc Graus,
Director del Banco de Tejidos
Neurol6gicos:

“Tenemos
planteados una
serie de retos
futuros, como la
necesidad de
tipificar las distintas
anomalias genéticas que
pueden encontrarse en
un mismo diagnostico
patologico, el procesar el
cerebro lo mas pronto
posible después de la
muerte e identificar
tejidos con cambios
iniciales (presintomaticos)
de enfermedades
neurodegenerativas” [

m Victoria Cusi,
Coordinadora del Servicio de
Anatomfa Patolégica. Hosp.Infantil
Sant Joan de Déu de Barcelona:

lafuerte apuesta que esta haciendo la Generalitat por la investigacion con muestras biolégicas

Anatomia Patologica del Hospital
Infantil Sant Joan de Déu de Bar-
celona, recordd cuales deben ser
las premisas esenciales que
deben cumplirse: “para guardar
tejido humano debe existir una
razon de tipo sanitario que lo jus-
tifique, el interés del paciente
debe prevalecer, debe mantener-
se la confidencialidad, debe dar-
sele el uso para el que fue dona-
do y no otro, tiene que mantener-
se en condiciones adecuadas, es
necesario el consentimiento del
paciente y la informacion debe
ser especifica para la investiga-
cion” [

| Diapositivas y audio disponibles

en seccion Jornadas y Seminarios.
www.institutoroche.es

®m Andrés GarciaMontero,
Coordinador Técnico del Banco
Nacional de ADN:

“La
investigacion
con muestras
biologicas es
un deber hacia
los pacientes, pero es
necesario respetar su
voluntad y evitar una
repercusion negativa del
estudio en el propio
enfermo”. [J

“De los modelos
que se pueden
tomar como
referencia para
implantar un
Sistema de Gestion de
Calidad (SGC), elegimos la
norma UNE-EN-ISO
9001:2000, por ser un
modelo flexible y adaptable
a organizaciones que
proporcionan tanto
productos fisicos como
servicios, por ser facilmente
escalable y por que
permite incorporar los
requisitos de las partes
interesadas”.’La aplicacion
de este SGC mejora la
eficacia en todos los
aspectos de la gestion” [
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De izquierda a derecha, Angel Carracedo, Jests Caramés y Jaime del Barrio

Pilar Nicolas en un momento de su inter

Maés de un centenar de asistentes en el Seminario “Perspectiva actual de la Farmacogenética”

FARMACOGENETICA, DE LA POSIBILIDAD A

La Farmacogenética ya no es s6lo una prometedora area de investigacion béasica y clinica. Mas de
un centenar de expertos reunidos en el Hospital Clinico Universitario de Santiago, en el marco de
un seminario Gensis organizado por el Instituto Roche para las Soluciones Integrales de Salud,
certificaron el buen estado de salud de las investigaciones farmacogenéticas en Espafa, y sus
implicaciones clinicas y ético-legales.

a Farmacogenética ha deja-
Ldo de tener un papel cir-

cunstancial o excepcional
en la practica médica para erigir-
se, en muchas areas, en una obli-
gacién, en una necesidad. Como
subray6 el Dr. Angel Carracedo,
coordinador de este seminario y
que trabaja en la Fundacion Ga-
lega de Medicina Xenémica: “no
se entiende ya que en el manejo
de ciertas enfermedades, como
algunos tumores, se prescinda de
los estudios farmacogenéticos;
su ausencia podria implicar no
solo consecuencias éticas, sino
también judiciales”

Bajo el titulo “Perspectiva ac-
tual de la Farmacogenética”, se
celebré en Santiago de Compos-
tela un encuentro caracterizado
por su alto nivel cientifico y la
elevada participacion de expertos
procedentes de distintas areas
de la salud. Este encuentro estu-
vo organizado por el Instituto
Roche, en colaboracién con el
Complejo Hospitalario Universita-
rio de Santiago de Compostela, el
Servicio Gallego de Salud y la
Fundacion Gallega de Medicina
Genomica.

Buenas perspectivas

La Farmacogenética y la Far-
macogendmica son actualmente
dos de las areas méas innovado-
ras en el campo de la investiga-
cién farmacolégica. Su desarrollo
esta contribuyendo a mejorar la
eficacia y la seguridad de los me-
dicamentos, lo que repercute po-

sitivamente en el sistema sanita-
rio y en los pacientes. “La Medi-
cina Individualizada es una reali-
dad; el avance experimentado en
el conocimiento del genoma hu-
mano posibilita la identificacion
de alteraciones genéticas, mejo-
rando la prevencion, el diagnosti-
co y el tratamiento de las enfer-
medades, asi como el perfil de
coste-eficacia de los medica-
mentos”, asegurd Jaime del Ba-
rrio, Director del Instituto Roche.
Pero, ademas, “una correcta
identificacion de los factores im-
plicados en la predisposicion ge-
nética a sufrir una enfermedad o
a responder de una determinada
manera a un farmaco va a tener
un importante impacto en el ratio
de abandono de proyectos y en
el tiempo de desarrollo de un
nuevo farmaco.

Uno de los principales ejes
sobre los que gird este encuentro
fue la revisién de los principales
progresos que se han alcanzado
en los Gltimos meses en la inves-
tigacion farmagenética, con una
especial atencién a los avances
en el campo de la Psiquiatria. En
este sentido, Mabel Loza, del De-
partamento de Farmacologia del
Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela, asegurd
que “se ha dado un paso impor-
tante en la busqueda de nuevos
biomarcadores moleculares, que
estan ayudando a adoptar deci-
siones preclinicas y clinicas mas
acertadas en el manejo de algu-
nas enfermedades psiquiatricas”

Recientemente se ha consen-
suado una definicion de lo que es
un biomarcador genémico, lo que
también supone un progreso im-

portante “al acabar con dudas,
controversias y malentendidos”,
afirmé el Dr. Giuseppe Novelli, del
Departamento de Medicina de
Laboratorio en la Universidad Tor
Vergata de Roma

Respecto a los avances regis-
trados, Angel Carracedo subrayo
sobre todo el hecho de que el ge-
notipado de polimorfismos es hoy
rapido y muy seguro, apuntando
los beneficios que aportan nue-
vos recursos como el AmpliChip
de Roche. Sin embargo, alerto
que “para continuar mejorando
en la investigacion farmacogené-
tica es necesario contar con en-
sayos bien disefiados, consenti-
mientos informados, un mayor
numero de muestras, estudios
farmacocinéticos, andlisis de ex-
presién y estudios de asociacion
que cumplan criterios cientificos”

Aplicaciones clinicas

En el campo de la Oncologia
es donde se esta produciendo el
mayor nimero de aplicaciones de
la Farmacogenética. La Dra.
Montserrat Baiget, del Departa-
mento de Genética del Hospital
Santa Cruz i Sant Pau de Barcelo-
na, reviso los principales estudios
farmacogenéticos efectuados con
algunos de los farmacos clasicos
utilizados en el tratamiento de tu-
mores solidos.

Por su parte, la Dra. Maria
JesUs Lamas, del Servicio de Far-
macia del Hospital Clinico Univer-
sitario de Santiago, recordé que
estan realizando el analisis far-
macogenético de todos los enfer-
mos con cancer de colon en tra-
tamiento con quimioterapia, tra-
tando de buscar los polimorfis-
mos conocidos en genes relevan-
tes en la metabolizacion o accion



vencion. A su izquierda, Concha Alvarez

LANECESIDAD

de 5 fluorouracilo, irinotecan y oxa-
liplatino”

Conseguir la dosis 6ptima de un
farmaco para cada paciente es
también uno de los objetivos que
se esta alcanzado en la terapia an-
tidepresiva y antipsicotica. Francis-
co Barros, de la Fundacion Galega
de Medicina Xenomica, demostrd
que los efectos secundarios son
causa frecuente de interrupcion o
fracaso del tratamiento y que en
Psiquiatria la seleccion del farmaco
y las dosis se hace en gran medida
de modo empirico, pudiendo variar
considerablemente las dosis entre
individuos.

La integracion asistencial de la
Farmacogenética también tiene po-
sitivas repercusiones desde un
punto de vista econémico, siempre
y cuando se consigan identificar
correctamente los factores que in-
ciden positivamente en su coste-
beneficio final. Segiin Concha Alva-
rez, del Departamento de Farmaco-
economia de Roche Farma, “estos
factores pueden servir como indica-
dores en el disefio de estrategias
de tratamiento que sean clinica-
mente Gtiles y econd6micamente
viables, como indicadores orientati-
vos antes de llevar a cabo un andli-
sis coste-efectividad formal y como
indicadores de factores modifica-
bles para favorecer la eficiencia”.

Finalmente, la abogada Pilar Ni-
colas, de la Catedra Interuniversi-
taria de Derecho y Genoma de Bil-
bao, aludié a los aspectos éticos y
legales de la Farmacogenética, lla-
mando la atencion sobre las carac-
teristicas especiales que presenta
la informacién genética, que “es
heredable, estd presente en todas
las células, permanece a lo largo
de la vida y es de interés cientifi-
co” UJ

ik

“En estos momentos es irresponsable no
utilizar en la practica clinica los
conocimientos farmacogenéticos validados”

Galicia se ha situado en los
altimos afos en la van-
guardia nacional e interna-
cional de la investigacion
Farmacogenética y Farma-
cogenoémica. Desde hace
casi una década se han ini-
ciado en esta autonomia
cientos de iniciativas enca-
minadas a fomentar la in-
vestigacion béasica en Ge-
nética y Biotecnologia,
siendo pioneros en mu-
chos casos en la denomi-
nada investigacion trasla-
cional. En gran parte de
estos proyectos ha estado
directa o indirectamente
implicado el Dr. Angel Ca-
rracedo, coordinador de la
Jornada cientifica celebra-
da en Santiago de Com-
postela sobre “La perspec-
tiva actual de la Farmaco-
genética” que ha reunido a
mas de un centenar de es-
pecialistas.

— ¢La Farmacogenética
ha pasado de ser una pro-
mesa a una realidad?

— Ha dejado de ser un
campo de investigacion
prometedor para erigirse
en una realidad atil en la

clinica. La Farmacogené-
tica ha dejado de tener un
papel circunstancial en la
practica médica para eri-
girse, en muchas areas, en
una necesidad. No se en-
tiende ya que en el mane-
jo de ciertas enfermeda-
des, como algunos tumo-
res, se prescinda de los
estudios farmacogenéti-
cos; su ausencia podria
implicar no s6lo conse-
cuencias éticas, sino tam-
bién judiciales. A mi juicio,
en estos momentos es
irresponsable no utilizar en
la practica clinica los co-
nocimientos farmacoge-
néticos validados; por
ejemplo, si cualquier pa-
ciente recibe en estos mo-
mentos un determinado
tratamiento que le induce
importantes efectos adver-
s0s Y, en cambio, se dispo-
ne de informacion farma-
cogenética que hubiera
permitido minimizar o pre-
venir estos efectos, tendria
todo el derecho de forma-
lizar una demanda civil
contra el médico o el hos-
pital responsable de su
tratamiento.

— ¢Cuales son los retos
presentes en investigacion
farmacogenética?

— Es fundamental per-
der el miedo a la tecnolo-
gia; las nuevas tecnologias
nos estan aportando rapi-
dez, eficacia y una adecua-
da relacion coste-beneficio
en la realizacién de proce-
sos de genotipado y en el
almacenamiento y analisis
de datos. Ademas, para
continuar mejorando en la
investigacion farmacoge-
nética es necesario contar
con ensayos bien disefia-
dos, consentimientos infor-
mados, un mayor nimero
de muestras, estudios far-
macocinéticos, andlisis de
expresion y estudios de
asociacion que cumplan
criterios cientificos. En los
proximos afios tenemos
que hacer un gran esfuerzo
para alcanzar estos objeti-
vos, siempre con el fin dlti-
mo conseguir un trata-
miento para cada paciente
con el farmaco mas ade-
cuado, a la dosis necesaria
para obtener la maxima efi-
cacia terapéutica y con el
minimo riesgo y coste. []
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Una jornada traslacional en Oncologia Pediatrica revela importantes progresos

El diagnostico molecular y la Farmacogenética
optimizan el abordaje de los tumores infantiles

Los avances diagndsticos, gracias al mejor conocimiento
molecular y la citogenética, junto con la incorporacion de nuevas
terapias y la asuncion de los postulados de la Farmacogenética y
Farmacogendmica, han contribuido a una mejora del tratamiento
de los tumores infantiles. Una jornada traslacional sobre Onco-
logia Pediatrica, organizada por el Instituto Roche, sirvié tanto
para revisar los progresos alcanzados como para apuntar las

principales lineas de actuacion futuras.

| rapido trasvase y aplicacion
E de los progresos de la inves-

tigacion basica a la clinica
(que esta en la base de la denomi-
nada investigacion traslacional) ha
alcanzado en nuestro pais un
grado de excelencia en lo que res-
pecta a la Oncologia Pediatrica.
Asi se puso de manifiesto en la
“Jornada Traslacional en Oncologia
Pediatrica: del diagnostico molecu-
lar a la clinica”, celebrada en el
Centro Nacional de Investigacio-
nes Oncolégicas (CNIO), que
contd con el respaldo del Instituto
Roche para las Soluciones Integra-
les de Salud. Como destac6 el Di-
rector de esta institucion, Jaime
del Barrio, "aungue contamos con
tan sélo dos afios de vida, el Insti-
tuto Roche ha hecho una fuerte
apuesta por generar conocimiento
y favorecer la formacién en Medi-
cina Individualizada™

Sarcomas infantiles

Un progreso significativo en el
manejo de los sarcomas infantiles
ha partido del disefio y produccién
de sondas para hibridacién “in
situ” con fluorescencia (FISH), que
permiten la deteccién de las traslo-
caciones especificas asociadas a
tumores infantiles tales como el
sarcoma de Ewing / tumores neu-
roectodérmicos periféricos, los
rabdomiosarcomas (embrionario y
alveolar) y los sarcomas sinoviales.
En este contexto, destaca espe-
cialmente el trabajo desempefiado
por el grupo de trabajo del Dr.
Juan C. Cigudosa, del CNIO. Como
explico este experto, “el grupo de
sondas esta optimizado para su
empleo en el diagnostico histopa-
tologico”

Leucemias infantiles

En los Ultimos treinta afios se
han realizado notables progresos
en el diagndstico y tratamiento de

sucesivos protocolos de leucemia
aguda linfoblastica muestran, como
indico la Dra. Isabel Badell, del
Hospital de la Santa Creu i Sant
Pau de Barcelona, que la supervi-
vencia mejora en los sucesivos pro-
tocolos (supervivencia libre de
evento del 57% a 17 afios en

La reunion permiti6 un andlisis exhaustivo de los avances registrados en el diagnéstico y trata-
miento de los sarcomas infantiles, las leucemias y los sindromes de inestabilidad cromosémica

leucemia aguda mieloblastica
(LMA). Por eso ahora, ademas de
aumentar la supervivencia, tam-
bién se trabaja intensamente por
evitar secuelas y mejorar la calidad
de vida del paciente.

Como reconoci6 la Dra. Maria
José Calasanz, de la Clinica Uni-
versitaria de Navarra, “el analisis
citogenético de las células tumora-
les ha contribuido enormemente al
conocimiento de las caracteristicas
genéticas de las LLA, identifican-
dose alteraciones cromosémicas
recurrentes que conllevan un valor
pronostico independiente y tienen
un gran impacto en la decision te-
rapéutica”

El grupo cooperativo multicéntri-
co espafiol SHOP, dependiente de
las Sociedades Espafiolas de He-
matologia y Oncologia Pediatricas,
ha incluido desde el afio 1989 un

~ total de 1698 pacientes en los di-
S la leucemia aguda infantil, alcan-  versos protocolos de leucemia
™~ ‘;‘ zando en la actualidad una proba-  aguda, 1474 en los de linfoblastica y
% % bilidad de curacion del 75-80% en 224 en los de mieloblastica. Los re-
=S el caso de la leucemia aguda linfo-  sultados de supervivencia obteni-

=
o

blastica (LLA) y del 40-50% en la

dos en 1204 nifios tratados con los

SHOP-89, 68% a 12 afios en SHOP-
94y 78% a 7 afios en el SHOP-99).
Similares evidencias se reproducen
en el caso de leucemia aguda mie-
loblastica (aunque con tasas de su-
pervivencia mas discretas).

Y es que, en general, como sin-
tetizd la Dra. Sara Alvarez, del
CNIO, “el pronéstico de los nifios
con LLA y LMA ha mejorado sig-

nificativamente durante las Ultimas
dos décadas debido a la individua-
lizacion de los tratamientos en fun-
cion de los factores pronosticos,
establecidos en gran medida
segun las alteraciones genéticas
observadas en el diagndstico”
Finalmente, en esta mesa sobre
leucemias infantiles intervino el Dr.
Jordi Surrallés, de la Universidad
Auténoma de Barcelona, que hablé
sobre la anemia de Fanconi, un tipo
de anemia que se ha erigido en “un
paradigma de enfermedad genéti-
ca”. Se trata de una enfermedad
genética poco frecuente caracteri-
zada por una anemia progresiva,
defectos de nacimiento, fragilidad
cromosomica y una alta predisposi-
cion a padecer cancer (incluida la
leucemia y los tumores sdlidos).

Eficacia y seguridad

La Farmacogenética y la Farma-
cogenodmica, cada una desde su
posicion, han permitido resolver
muchas de las dudas y retos pen-
dientes que existen en relacion
con muchos de los tumores infan-
tiles. Asf lo destacé en la introduc-
cion de esta mesa Jaime del Ba-
rrio, Director del Instituto Roche,
para el que no cabe duda de que
“la Medicina Individualizada apor-
tara mas eficacia y seguridad en el
manejo de gran parte de estos tu-
mores”.

La seguridad de las terapias ac-
tuales no es un aspecto irrelevan-
te, mas adn si se tiene en cuenta
gue aproximadamente uno de
cada tres tratamientos farmacolo-
gicos no alcanza el objetivo tera-
péutico perseguido, da lugar a
efectos adversos, 0 ambas cosas
simultdneamente. En estimaciones




en este ambito

IRy ASEMEYA entregan
los premios del | Concurso
de "Relatos Breves en la era
de la Gendmica"

efectuadas por el profesor Julio
Benitez, de la Facultad de Medici-
na de la Universidad de Extrema-
dura, alrededor de 250.000 perso-
nas serian hospitalizadas cada afio
en Espafia por reacciones adver-
sas a medicamentos, dando lugar
a mas de 14.000 muertes anuales.
Ya desde una perspectiva emi-
nentemente practica, la Dra. Anna
Gonzalez Neira, del CNIO, mostro
las posibilidades que ofrece la Far-
macogenética en el manejo de las
leucemias infantiles. Y es que, a
pesar de que actualmente la tasa

de curacion global de la enferme- . I_é.,’..':?,gy ;.fhm_"m__ i
dad supera cifras del 75%, aln | - i e !

subsisten mas de un 20 % de pa-
cientes sometidos al tratamiento
gue no presentan una mejora con
la terapia o presentan toxicidad a
los farmacos. En el caso concreto
de los tumores, como indicé el Dr.
José Palacios, del Hospital Virgen
del Rocio de Sevilla, “la mejor ca-
racterizacion de las neoplasias, a
través de sus perfiles de expresion,
puede indicarnos qué vias molecu-
lares estan particularmente altera-
das en los distintos tumores y su-
gerirnos tratamientos méas especi-
ficos” En definitiva, el Dr. Palacios
insistio en la necesidad de imple-
mentar estudios farmacogen6mi-
cos que, en Ultima instancia, per-
mitiran identificar aquellos tumo-
res mas susceptibles de recibir un
tratamiento concreto, evitando te-
rapias y efectos adversos innece-
sarios”. [J

| Diapositivas y audio disponibles

en seccion Jornadas y Seminarios.
www.institutoroche.es

»

Los premiados y finalistas, junto a los miembros del jurado, Antonio Castillo, presidente de Asemeya y Jaime del Barrio, director general de

Instituto Roche.

a Asociacion Espafiola
L de Médicos Escritores y

Artistas (ASEMEYA) vy el
Instituto Roche han celebrado
el acto de entrega de premios
del | Concurso de “Relatos
Breves en la Era de la Gendmi-
ca”. José Maria Rodriguez Pa-
chon, doctor en Farmacia por
la Universidad Complutense de
Madrid, ha sido distinguido
con el primer Premio, dotado
con 1.500 euros, por su trabajo
“Defensa del Dr. Herskowitz
ante la acusacion de violacion
de la Ley de Salud Publica”.

El Jurado, presidido por el
Profesor Pedro Garcia Barreno,
miembro de la Reales Acade-
mias de la Lengua y de las
Ciencias, ha manifestado su
satisfaccion por la calidad y el
alto nivel de los trabajos pre-
sentados al concurso, cuyo ob-
jetivo es fomentar la unién
entre la literatura y la Genomi-
ca. Los relatos “El enigma de

Mr. Pitt, y los puntos fragiles”,
de Joaquin Aroca, Doctor en
Medicina y Cirugia, y “El emi-
grante”, de Eduardo Echarri,
Jefe del Servicio de Farmacia
del Hospital de Conxo (La Co-
rufia), han sido reconocidos
con el segundo y tercer pre-
mio, respectivamente, de entre
un total de 8 trabajos preselec-
cionados. Asimismo, José
Ramon Germa Lluch ha recibi-
do una mencion especial por el
titulo “Una velada en la Opera”.

El Jurado ha seleccionado
como finalistas del certamen
los trabajos: “Perfecta como
una diosa”, del Doctor Joaquin
Fernandez, del Servicio de
Dermatologia del Hospital de
Cabuefies; “Instrucciones para
lavarse los dientes y otras obli-
gaciones”, de Ana Werbin, li-
cenciada en Medicina; “El Dis-
curso”, de Emiliano Morales
Rodriguez, licenciado en Medi-
cina y Cirugia, y “La Leyenda

de Samarra”, de José Ignacio
de Arana Amurrio, Doctor en
Medicina y Cirugia.

Ademas del Profesor Garcia
Barreno, han integrado el Ju-
rado: D. Antonio Castillo, Pre-
sidente de ASEMEYA, D. Fran-
cisco Loredo, Vicepresidente
de ASEMEYA; D. Javier Beni-
tez, Director del Proyecto de
Genética del Cancer del CNIO;
D. Lucas Urquijo, Director de
Comunicacién de Roche
Farma; D. José Antonio Vera,
Director de Publicaciones de
La Razén ; D. Diego Gutiérrez
Gomez, Miembro de la Directi-
va de ASEMEYA y Dii2. Merce-
des Puente, Coordinadora Ge-
neral del Instituto Roche.

ASEMEYA y el Instituto
Roche editaran un libro en el
que se recopilaran los relatos
ganadores, la mencion espe-
cial y los cuatro relatos finalis-
tas seleccionados por los
miembros del jurado. [
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