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N ES UN CENTRE DE REFERENCIA PER A LA INVESTIGACIO D’AQUESTA MALALTIA

UNITAT MULTIDISCIPLINARIA PER A LA
SINDROME DE MARFAN A CATALUNYA

ecentment s'ha creat a 'Hospital
Rde la Vall d'Hebron de Barcelona

una unitat especialitzada per al
diagnostic, seguiment i tractament in-
tegral dels pacients amb sindrome de
Marfan, una malaltia hereditaria que
afecta el sistema cardiovascular, ocu-
lar i musculoesqueletic. “La unitat
esta integrada per especialistes
en diferents arees: cardiologia,
oftalmologia, traumatologia i
genética. L'objectiu és millorar
les expectatives i la qualitat de
vida dels pacients, perqué s’ha
demostrat que aquestes son més
grans quan el seguiment és rea-
litzat de manera global”, segons
explica Arturo Evangelista, cardioleg i
coordinador de la Unitat de la Vall
d'Hebron.

¢Que és la sindrome de Marfan?
Es un trastorn que afecta el teixit con-
nectiu (les fibres que uneixen les
cel-lules del cos) que té un-deficit
gengtic, cosa-que condiciona que no
estigui ben fixat i sigui lax. Es mani-
festa en un per cada 5.000/7.000 nai-
xements, xifra que significa que és la
malaltia rara més freqiient. En la gran
majoria dels casos (80%) és heredita-
ri, pero en un de cada 20.000 naixe-
ments és una mutacié espontania de
causa desconeguda.

¢Quina incidéncia té?

La sindrome de Marfan afecta a Es- -

panya unes 6.000-8.000 persones i a
Catalunya podrien arribar a les 1.200.
En el mig any que té aquesta unitat hem
tractat i realitzem el seguiment d'uns
150 pacients.

¢Quins problemes solen presen-
tar els pacients?

Afecta diferents organs i sistemes, pero
principalment el musculoesquelétic (les
persones son altes amb dits molt llargs
i solen desenvolupar multiples pro-
blemes traumatologics —derivats de la
laxitud dels seus lligaments— poden
tenir escoliosi, luxacions i deforma-
cions 0ssies): Aquesta és I'afeccié' més

freqlient ja que es déna en el
60%/70% dels casos i, donades les
evidencies fisiques, permet un facil
diagnostic. En un alt percentatge dels
malalts I'aspecte és normal i el
diagnostic més complex. També pot
afectar 'aorta i aixo €s transcendent ja
que pot limitar I'esperanca de vida de
manera significativa si no es tracta ade-
quadament. Les actuals técniques qui-
rrgiques han permes, com a mitjana,
allargar la vida dels malalts en més de
20 anys. El tercer gran sistema afec-
tat s I'ocular, on es poden donar lu-
xacio del cristal-If. Els pacients poden
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presentar complicacions greus que
condueixen a la ceguesa, encara que
un sequiment adequat pot millorar la
seva agudesa visual i prevenir possi-
bles complicacions.

;Es facil de diagnosticar i trac-
tar aquesta malaltia?

No sempre, perque els simptomes —en
un 30% dels casos— estan solapats i
es precisen diferents estudis per des-
cobrir-lo. En aquests casos s'han de
realitzar maltiples proves i es precisa
la valoracid de diferents especialistes,
fins i tot, en ocasions, cirurgies com-
plexes que sOn necessaries per evitar
complicacions molt greus.

¢Per qué s’ha considerat ne-
cessaria la creacié d’una unitat
especialitzada per a Catalunya,
concretament a I’Hospital de la
Vall d’Hebron?

Com he esmentat, a Catalunya hi ha un
nombre important de pacients disse-
minats en diferents serveis no espe-

cialitzats. Molts pacients no diagnos-
ticats i altres en que el diagnostic és
com a minim dubtos. Es important dis-
posar d'un centre de referéncia que pu-
qui diagnosticar adequadament i trac-
tar de forma integrada tots els
problemes de la malaltia. Concentrar
I'experiencia dels professionals en una
malaltia rara com aquesta és necessa-
ri de cara a controlar I'evoluci6 dels
pacients i millorar la seva qualitat de
vida.

¢Com va comencar aquest pro-
jecte?

Una de les linies
transversals de la
nova Area del
Cor, dirigida pel
doctor Garcia
Dorado, ha estat
la patologia aor-
tica i hi juga un
paper molt im-
portant la sindro-
me de Marfan. En
aquest sentit hi
ha hagut una gran sintonia i il-lusio a
tots els nivells de 'hospital per donar
resposta a aquesta necessitat.

La unitat, que s'ha creat a semblanga
d'altres existents a Europa i América,
esta formada per especialistes en car-
diologia, genética, oftalmologia, trau-
matologia, obstetricia, pediatria i ci-
rurgia cardiaca, entre altres. Aquesta
forma coordinada de treballar esta de-
mostrant que facilita 'assistencia i el
tractament dels pacients.

¢Hi ha altres centres de referén-
cia al pais?

Si, hi ha una altra unitat a 'Hospital 12
de Octubre, a Madrid, encara que or-
ganitzativament no esta tan integrada
com aquesta. La nostra és singular i
(inica, donada precisament Ialta col-la-
boracid de nombrosos especialistes.

¢Quins son els reptes?

La malaltia de Marfan és hereditaria i
per aixo estem treballant molt a fons
en la reproduccio assistida, amb I'ob-

UNITAT FUNCIONAL
VALL D’HEBRON

LA UNITAT funcional esta liderada
pel doctor Evangelista (cardioleg) i
per especialistes en traumatologia,
genética, oftalmologia, obstetricia,
pediatria i cirurgia cardiaca.

= LA FINALITAT és proporcionar als
afectats una atenci6 global i inte-
grada, que respongui amb eficaciaa
les seves necessitats.

2 L'0BJECTIU és el diagnostic, se-
guiment i tractament dels pacients
per millorar la seva qualitat i espe-

- ranga de vida.

-EL GRAN REPTE és avancar en el
diagnostic i tractament dels afectats
ienlareproduccié assistidaja que la
sindrome és hereditaria.
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jectiu de reduir els casos a la meitat en

. uns 20 anys. Altres grans objectius es-

tan vinculats a descobrir els aspectes
genetics de la malaltia, i per aixo fem
estudis en col-laboracio amb altres
centres sanitaris i altres disciplines me-
diques. Un tercer aspecte important a
investigar és definir els marcadors que
poden predir la dilatacio de I'aorta, per
veure quan és necessari realitzar ci-
rurgia i evitar que es trenqui.

¢Pot explicar en quin moment
esta la cirurgia de I'aorta?

Hem avancat molt. S'estan aconseguint
resultats d'excel-léncia en I'aorta as-
cendent pero necessitem millorar en
I'aorta descendent. L'avang en aques-
tes tecniques quirdrgiques sén les que
permetran als pacients aconseguir una
vida més llarga. S'estima que la seva
esperanga de vida és d'uns 50 anys si
no existeix un tractament i un segui-
ment correcte, davant els 70 anys si
I'atencid és 'adequada.

¢En quines arees prioritaries es-
tan investigant?

Hi ha moltes linies obertes i les insti-
tucions i hospitals com el nostre es tro-
ben bolcats en la necessitat d'oferir no-
ves solucions al pacient. En l'actualitat
treballem per congixer millor els fac-
tors de risc i saber com evoluciona la
malaltia, ja que ens falta entendre per
qué amb la mateixa base genética la
sindrome s'expressa de diferent ma-
nera en membres de la mateixa fami-
lia. Limportant desenvolupament de la
genética i de les tecniques d'imatge
sera de gran ajuda.

Estem en I'actualitat immersos en el
desenvolupament d'un assaig clinic
d'envergadura, en col-laboracié amb
I'Hospital 12 de Octubre, que ens per-
metra avaluar I'eficacia i la sequretat
d'un medicament contra un altre en I'e-
volucid de la dilataci6 de Iaorta.
Aquest estudi, d'ambit nacional, i que
compta amb una beca FIS, es desen-
volupara fins al 2012.



