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BREVE RESUMEN DEL CONTENIDO:

Este protocolo recoge de manera practica las indicaciones para un correcto
diagnéstico, tratamiento, seguimiento y una correcta aplicacibon de medidas

preventivas en el paciente en edad pediatrica afecto de ataxia-telangiectasia.

GESTION DE LAS MODIFICACIONES

Periodicidad prevista de revision: cada 3 afios o en caso de que aparezcan novedades que
obliguen a su revision y modificacion. La asistencia clinica del paciente se realizara en cada

momento de acuerdo a las recomendaciones vigentes y en base a la evidencia cientifica.

1. JUSTIFICACION

Las inmunodeficiencias primarias (IDP) son enfermedades muy diversas, complejas y que en la
mayoria de las ocasiones afectan a diferentes érganos y sistemas. EsS muy importante un
correcto diagndstico, asi como un adecuado tratamiento y seguimiento para mejorar la calidad

de vida de los pacientes.

La ataxia telangiectasia (A-T) es una enfermedad autosdémica recesiva multisistémica
caracterizada por ataxia cerebelosa progresiva, telangiectasias oculares y cutaneas,
radiosensibilidad, predisposicién al cancer e inmunodeficiencia con afectacion variable tanto de
la inmunidad humoral como celular. Es una enfermedad infrecuente con una prevalencia
estimada de 1 por cada 40.000 — 100.000 recién nacidos a nivel mundial. No existe en la
actualidad un tratamiento curativo para esta entidad por lo que la deteccion precoz de
complicaciones y el tratamiento sintomatico 6éptimo junto con un abordaje multidisciplinar
estrecho son clave para disminuir la morbimortalidad y aumentar la calidad de vida de estos

pacientes.

2. OBJETIVO

Protocolizacion de las pruebas diagndsticas, profilaxis, tratamiento y seguimiento de los pacientes

pediatricos afectos de A-T.
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3. AMBITO DE ACTUACION

Pacientes pediatricos (<18 afos) afectos de una A-T controlados en nuestro centro.
Posteriormente, se realizara el proceso de transicién a la Unidad de Inmunologia de adultos y
el resto de servicios implicados segun el correspondiente protocolo (ver apartado 5. Protocolos
relacionados).

4. ACTIVIDADES, CONTENIDO DEL PROTOCOLO

4.1. DIAGNOSTICO DE LA ATAXIA TELANGIECTASIA

El diagnéstico estd basado en los criterios diagnésticos empleados por el registro de la European
Society for Immunodeficiencies (ESID) (Tabla 1) y la literatura vigente.

Ademas, hay que tener en cuenta que la AT puede ser ocasionalmente sospechada al detectar
valores disminuidos de circulos de escision del receptor de linfocito T (TRECS) con el
programa de cribado neonatal de Inmunodeficiencia combinada grave (y que esta
instaurado en Catalufia desde enero de 2017), pudiendo ser diagnhosticada poco tiempo

tras el nacimiento en una fase pre-sintomatica de la enfermedad.

Tabla 1. Criterios diagndsticos de la A-T segun la ESID

Diagnéstico definitivo

Paciente en el que se objetive una 0 mas de las siguientes caracteristicas:
- Aumento de las roturas cromosdmicas inducidas por radiacion en un cultivo celular,
- Translocacion cromosémica 7;14,
- Disminucién de los circulos de escision del receptor de linfocitos T (TRECS) en el
cribado neonatal,

- Elevacion de la alfafetoproteina (AFP) ©),

- RM cerebral compatible,
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- Clinica sugestiva de ataxia cerebelosa progresiva.

Y en el que se confirmen mutaciones patogénicas en ambos alelos del gen ATM

(homocigotas o heterocigotas compuestas).

Diagnéstico probable

Paciente de sexo femenino o masculino con ataxia cerebelosa progresiva y tres de los cuatro
criterios clinico-analiticos descritos a continuacion:

- Telangiectasias oculares o faciales (mas evidente a partir de los 6 afios),

- Disminucion de IgA < 2 SD por debajo del valor normal ajustado por edad,

- Elevacion de AFP ),

- Incremento en la frecuencia de roturas cromosomicas inducidas por radiacién en cultivo

celular.

Diagnastico posible

Paciente de sexo femenino o masculino con ataxia cerebelosa progresiva y al menos uno de
los criterios clinico-analiticos descritos a continuacion:

- Telangiectasias oculares o faciales (mas evidente a partir de los 6 afos),

- Disminucién de IgA < 2 SD por debajo del valor normal ajustado por edad,

- Elevacion de AFP O,

- Incremento en la frecuencia de roturas cromosOémicas inducidas por radiacion en cultivo

celular.

) En una serie de casos de A-T publicada en 2007 se registré una media de AFP de 203 ng/ml con
un rango de 48-451 ng/ml. Actualmente, en nuestro laboratorio, el rango de normalidad se
considera hasta 7 ng/ml. Para evitar la infradeteccién de alteraciones compatibles con A-T, se ha
fijado el punto de corte en 40 ng/ml. Es importante remarcar que el valor de AFP sérica se
mantiene estable a partir de los 2 afios, siendo su valor orientativo a partir de los 12 meses. No se

recomienda su determinacion en menores de 12 meses.
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4.1.1 Confirmacion genética

En nuestro medio se recomienda siempre que sea posible la confirmacion genética de la AT
mediante la demostracion de mutaciones patogénicas en el gen ATM. Se considera una
enfermedad autosémica recesiva, es decir, que son necesarias mutaciones en los dos alelos
del gen ATM (homocigotos o heterocigotos compuestas). El 90% son mutaciones puntuales,
aungue se han descrito un 1-2% de deleciones o duplicaciones. Algunas variantes especificas
producen formas no clasicas de A-T que deberan tenerse en cuenta a la hora de informar y

asesorar al paciente y a su familia.

4.1.2 Implicaciones inmunolégicas

Hasta dos tercios de los pacientes afectos presentan alteraciones del sistema inmunitario
tanto humoral como celular, con elevada variabilidad clinica tanto en su presentacibn como
en su gravedad. Raramente el grado de inmunodeficiencia es progresivo a lo largo de la

evolucion de la enfermedad.

Los déficits humorales mas frecuentes son el déficit de IgA y de 1gG2. Algunos pacientes
presentan niveles bajos de IgG total y requerirdn tratamiento sustitutivo con inmunoglobulinas.
También se han descrito pacientes con valores bajos de IgE. Los valores de IgM suelen ser
normales o elevados (asociado a una anomalia de recombinacién); la elevacion de Ig M se
puede asociar con un peor prondéstico. Los pacientes con A-T suelen tener una respuesta
humoral disminuida frente a la vacuna antineumocécica polisacarida con respuesta variable
frente a otras vacunas como la antitetanica, la antidiftérica y la vacuna conjugada frente a

Haemophilus influenzae B.

Respecto a la inmunidad celular, estos pacientes suelen tener déficit de linfocitos T
(sobretodo T CD4+) con incremento significativo del porcentaje de células NK. La respuesta
proliferativa a mitégenos de los linfocitos T puede encontrarse disminuida. El porcentaje de

células B suele ser normal, aunque con mayor proporcion de células B de memoria.
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4.1.2 Implicaciones hemato-oncolégicas y asesoramiento genético

La proteina ATM es una protein-quinasa esencial para la correcta reparacion del ADN. Debido
a la inactividad de esta proteina, los pacientes con A-T tienen mayor riesgo de desarrollar
patologias hemato-oncolégicas. El riesgo individual de neoplasias en un paciente con AT es del
10-30%, siendo las hematoldgicas las méas frecuentes. Dada la dificultad para la reparacion del
ADN vy la hipersensibilidad frente a tratamientos quimio- y radioterapicos, en caso de neoplasia

en estos pacientes se recomienda ajustar e individualizar los esquemas terapéuticos.

Una vez establecido el diagnostico de AT, los familiares del paciente deberan ser asesorados
respecto al riesgo de recurrencia de esta entidad en nuevas gestaciones, tanto de la propia
pareja de progenitores como del resto de familiares en caso de detectar portadores
heterocigotos. Ademas, debera tenerse en cuenta que los portadores heterocigotos
presentan también una mayor predisposicion al cancer que dependera asimismo de otros
factores como la historia oncoldgica familiar. Ambos progenitores deberan ser asesorados
tanto en la consulta de Genética clinica como en la consulta de asesoramiento
oncoldgico de la UARPC.

4.1.3 Implicaciones emocionales

La A-T es una entidad neurodegenerativa que en la actualidad puede ser ocasionalmente
sospechada al detectar valores disminuidos de TRECS con el programa de cribado neonatal
de Inmunodeficiencia combinada grave (IDCG) aplicado en Catalufia desde enero de 2017,
pudiendo ser diagnosticada poco tiempo tras el nacimiento en una fase pre-sintomética
de la enfermedad. La mayoria de casos, no obstante, son diagnosticados en una etapa mas
avanzada, posterior a la aparicién de los primeros signos clinicos. En cualquier caso, debe
tenerse en cuenta el impacto emocional que puede conllevar el diagnostico para las familias de
los pacientes, requiriendo acompafamiento emocional y psicolégico a lo largo de todo del

proceso diagnostico y en todas las fases de evaluacion y tratamiento posterior.
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4.2. TRATAMIENTO Y MEDIDAS DE PREVENCION DE COMPLICACIONES EN LA A-T

Existen tratamientos dirigidos al manejo sintomético de algunas manifestaciones clinicas
(mayoritariamente neurolégicas) relacionadas con la A-T que no son objeto de detalle en este
protocolo. La eficacia de la dexametasona intraeritocitaria en el control de los sintomas

neurolégicos estéa siendo evaluada en diferentes ensayos clinicos.

Respecto al abordaje terapéutico de las manifestaciones inmuno-infecciosas, éste se basa en

los siguientes aspectos:

- Optimizacién de vacunas
- Tratamiento sustitutivo con gammaglobulinas

- Profilaxis antiinfecciosa e inicio precoz de antibioticoterapia en caso de infeccion

4.2.1 Inmunoglobulinas sustitutivas

La indicacién e inicio de terapia con inmunoglobulinas debe establecerse de forma
individualizada de acuerdo a la situacion clinica de cada paciente. Se valorara de manera
prioritaria en pacientes con hipogammaglobulinemia (se considerara a partir de -2DE de la
normalidad para la edad del paciente), antecedente de infecciones de repeticion y/o
graves ylo déficit de produccién de anticuerpos. Unas concentraciones inferiores a
250mg/dl en mayores de 4 afios de IgG debe hacer que se priorice la indicacion del tratamiento
sustitutivo en estos pacientes. Si se considera la terapia con inmunoglobulinas, la pauta
recomendada es la habitual para las IDP en la unidad correspondiente valorando la opcién de
via intravenosa o subcutanea segun preferencias del paciente con objetivo de mantener
valores >800 mg/dl o incluso 1000 mg/dl si existen infecciones ORL o neumonias por

gérmenes encapsulados.
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4.2.2 Profilaxis antiinfecciosa

Las infecciones respiratorias sino-pulmonares son las manifestaciones infecciosas mas
frecuentes en este tipo de pacientes. Son consecuencia del déficit humoral y celular pero
también de fendmenos de broncoaspiracion cronica (véase apartado de neumologia en esta
guia) como resultado de la afectacion neuroldgica. La indicacion de profilaxis antibiotica debe

individualizarse en cada caso segun la frecuencia y gravedad de las infecciones:

- En pacientes con infecciones respiratorias frecuentes y/o graves (especialmente
en aquellos en los que se objetiven bronquiectasias), se determinaran inicialmente los
valores de inmunoglobulinas séricas y subclases de IgG y la respuesta vacunal. En
ausencia de hipogammaglobulinemia o de un defecto de la produccién de anticuerpos,
se valorara iniciar profilaxis antibidtica (azitromicina/cotrimoxazol a dosis de profilaxis
antibacteriana). De lo contrario, si se detecta hipogammaglobulinemia y/o defecto de la
respuesta vacunal se indicard tratamiento sustitutivo con inmunoglobulinas (ver
apartado 4.2.1).

- En pacientes con un defecto de la respuesta vacunal/hipogammaglobulinemia que
ya se encuentren en tratamiento substitutivo con inmunoglobulinas pero que a
pesar de ello presenten infecciones respiratorias frecuentes y/o graves
(especialmente en aquellos en los que se objetiven bronquiectasias), se valorara afiadir
profilaxis antibiética a su tratamiento sustitutivo.

Como se ha comentado anteriormente, el grado de linfopenia y de disfuncién de los linfocitos T
es muy variable entre pacientes con AT. La incidencia de infecciones oportunistas como la
infeccion por Pneumocystis jirovecii es muy baja y por ello, pese a la escasa literatura
existente, no se recomienda el uso universal de cotrimoxazol profilactico para esta indicacion,
debiéndose considerar de forma individualizada segun el estado inmunolégico del o de la

paciente.

La indicacién de azitromicina, por su efecto antiinflamatorio y a su posible efecto beneficioso en
la reduccion de exacerbaciones respiratorias en pacientes con bronquiectasias, se valorara

individualmente por parte del neumadlogo. Aunque su uso sea extendido en la practica clinica
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habitual de los pacientes con AT, no existen ensayos clinicos robustos que aporten evidencia
al respecto.

No existe evidencia suficiente que apoye el uso de antifungicos y/o antivirales de forma

profilactica en pacientes con AT.

4.2.3 Vacunacion

En general, las vacunas inactivadas son seguras en estos pacientes, aunque la respuesta
puede ser inferior a la de los niflos sanos. Las vacunas atenuadas se han de valorar

individuamente.

VACUNAS RECOMENDADAS VACUNAS A VALORAR INDIVIDUALMENTE
ESPECIFICAMENTE

Neumocécica '/ TODAS LAS DE MICROORGANISMOS ATENUADOS 23
(pauta secuencial: 13v + 23v). Se
individualizara la pauta secuencial
Meningocdcica ACYW conjugada
Meningocdcica B
Gripe inactivada anual
H. influenzae B (entre los 12-59 meses)
Papilomavirus

O En pacientes en tratamiento con gammaglobulinas sustitutivas, se recomienda administrarlas
coincidiendo con el valle de inmunoglobulinas. No existen recomendaciones robustas de cuando
administrar las vacunas. Las vacunas inactivadas no suelen tener interaccién con la administracién de

inmunoglobulinas.

@ Se valorara individualmente en cada paciente y se considera que son seguras si CD4+> 500
células/mcl, CD8+> 200células/mcl y funcién linfoproliferativa normal. Estos valores se deben adaptar a
la edad del paciente. Se puede empezar primero con la vacuna de la varicela y luego continuar con la

triple virica.
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@ Incluye triple virica (Sarampién, Rubeola, Parotiditis), varicela, fiebre amarilla, rotavirus, herpes Zéster

atenuada, BCG, fiebre tifoidea oral.

Vacunacion de los convivientes

Se recomienda que los convivientes de estos pacientes reciban la vacunacion antigripal anual.
La mayoria de vacunas atenuadas no estdn contraindicadas en estos convivientes, a
excepcion de la vacuna de la poliomielitis y la tifoidea orales. Si se vacuna al conviviente con la
vacuna del rotavirus, debe evitarse el contacto del paciente con AT con material fecal (cambio
de pafal, en caso de diarrea...) durante 4 semanas. Si aparece una erupcién vacunal tras la
vacunacion frente a VVZ, el conviviente debe aislarse hasta resolucion.

También se recomienda que los profesionales sanitarios que atienden a estos pacientes
reciban anualmente la vacuna antigripal y se confirme su seropositividad a sarampién y

varicela.

Terapias en desarrollo

En la actualidad estan activos diversos ensayos clinicos de terapia génica y otras opciones
terapéuticas paliativas quedando pendiente los resultados. Los resultados actuales del
trasplante de progenitores hematopoyéticos en pacientes con AT no permite recomendarlo

como un tratamiento estandar.
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4.3. SEGUIMIENTO DE LA A-T

La A-T es una enfermedad compleja que puede asociar multiples manifestaciones clinicas:
neurolégicas, infecciosas, inmunoldgicas, neoplasicas, respiratorias, entre otras. Por ello, los
pacientes con esta patologia requieren seguimiento periédico por multiples especialistas. Por
otro lado, por su caracter croénico y potencialmente grave, el soporte psicolégico es
imprescindible para acompafiar tanto al paciente como a su familia. Asimismo, la valoracion
genética es un pilar esencial tanto para el proceso diagnéstico como para establecer el riesgo de
recurrencia en gestaciones posteriores y realizar el seguimiento de portadores en la familia con el
objetivo de prevenir y detectar precozmente posibles complicaciones.

Por todo ello, el seguimiento de estos pacientes debe realizarse en un centro de referencia con
experiencia y capacidad para incluir y coordinar todos los cuidados que puedan requerir a
lo largo de la enfermedad.

También estaria recomendado que estos pacientes pudiesen llevar consigo un informe por si
consultan en un servicio de urgencias para remarcar la importancia de evitar radiacion

innecesaria e iniciar antibioterapia precoz en caso de que presente una infeccion respiratoria.

En la tabla 2 se propone un esquema de las visitas y pruebas a realizar en el seguimiento de los

pacientes.
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Tabla 2. Seguimiento del paciente pediatrico con A-T

Seguimiento

Evaluacién clinica

Exploraciones complementarias

Comentarios

Neurolégico

Evaluacién clinica cada 6
meses

Cuantificacion anual de la

El nivel de proteina medida por Western Blot y
el nivel de actividad quinasa se relaciona con
la velocidad de progresiéon de la enfermedad y
pueden considerarse al diagnéstico de la

- Generalmente no son necesarias otras pruebas
complementarias una vez establecido el
diagnéstico, pero se deben adecuar segin los
sintomas de cada paciente.

alteracién neurolégica
. . enfermedad. , - .
mediante escalas validadas - Segun la afectacion motora y cognitiva, se pueden
(ATNEST, SARA  ylo ensayar diferentes tratamientos paliativos
ICARS) orientados al control de los sintomas (distonia,
L, corea, parkinsonismo, mioclono, temblor o

Valoracion por trastornos oculo-motores)
Rehabilitacion Infantil '
(incluida  Foniatria vy - La fisioterapia, los dispositivos técnicos y la
Logopedia) cada 6-12 coordinacién con el equipo escolar son vitales para
meses. la evolucion.

Inmunolégico Evaluacion clinica + peso | Entre 0y 2 afios - Las concentraciones plasmaticas de

y talla cada 3-6 meses.

+

Estudio genético de los
progenitores (*)

Inmunoglobulinas plasmaticas anuales (IgA,

IgG, IgM, IgE) +
Inmunofenotipo basico TBNK anual
+

Funcién linfoproliferativa con PHA al inicio y
en caso de patologias sugestivas de defecto T
tipo infecciones viricas diseminadas y/o
cronicas, PJP) (se puede valorar CD69+ en su
defecto).

inmunoglobulinas se determinaran cada 3-6 meses
si el paciente se encuentra en tratamiento
sustitutivo con gammaglobulinas.

Se valorard la posibilidad de realizar un estudio del
reordenamiento del TCR e IGH en los casos en los
qgue en el fenotipo basico genere dudas sobre la
existencia de un posible proceso clonal.
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Entre 2y 4 afios

Inmunoglobulinas plasmaticas anuales (IgA,
IgG, IgM, IgE)
+
Inmunofenotipo basico TBNK anual (y
valorar individualmente fenotipo B avanzado y
RO/RA anual)
+
Respuesta vacunal completa (incluyendo
tétanos, Hib, Pn23v y S. typhi)

A partir de los 4 afios

Inmunoglobulinas plasméticas anuales
(I9A, 19G, IgM, IgE)
+
Valorar subclases IgG anuales
+
Inmunofenotipo basico TBNK anual (y
valorar individualmente fenotipo B avanzado y
RO/RA anual)
+
Respuesta vacunal completa (incluyendo
tétanos, Hib, Pn23v y S. typhi) si no realizada
anteriormente

Neumolégico

Evaluacion clinica cada 6
meses.

Espirometria forzada cada 6 meses (edad >4
afos) y pletismografia anual (edad >8 afios)
incluyendo DLCO (para descartar fibrosis
pulmonar, cuyo tratamiento precoz con
corticoides mejora el pronéstico).

Considerar polisomnografia en pacientes con
sospecha clinica de trastorno de apnea-
hipopnea del suefio, deterioro rapido de la
funcién pulmonar o escoliosis precoz o
significativa. Debe sospecharse trastorno de
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RM pulmonar al diagndstico.

Seguimiento por RM pulmonar cada 4-5
afios si no existe patologia pulmonar en el
primer control y cada 2 afios si existe
patologia pulmonar. En caso de necesidad de
sedacion se valorara la posibilidad de espaciar
los controles segun la clinica del paciente.

Cultivo de muestras respiratorias (esputo o
frotis faringeo) en exacerbaciones
respiratorias.

hipoventilacion durante el suefio si la FVC <
60%.

En pacientes adolescentes con dificultad para
realizar pruebas de funcién pulmonar, valorar
controles de gasometria capilar (0 CO2
transcutaneo) y registros de pulsioximetria
nocturna de forma periédica. También pueden
usarse mediciones de pico flujo de tos (PFT),
pico inspiratorio maximo (PIM) y pico espiratorio
maximo (PEM) ya que son mas faciles de
obtener que la espirometria.

Considerar valoracion por Rehabilitacion
Cardio-Respiratoria (fisioterapia respiratoria y
dispositivos de asistencia para la tos) y
Logopedia-Foniatria (evaluar deglucién) de
forma precoz.

Soporte Nutricional

Evaluacién clinica anual.
Valoracion precoz de
gastrostomia.

Las evaluaciones video-fluoroscopicas deberian
reducirse al maximo o evitarse con la intencién de

reducir la exposicion a radiacion.

Considerar medidas farmacol6gicas para la falta de

control de la salivacién excesiva.

Endocrinolégico ™

Evaluaciéon anual de talla,
peso y velocidad de
crecimiento y del estado
madurativo (Tanner)

Hb1Ac y glucosa en ayunas anual (> 12 afios),

TTOG/GCM a determinar por parte de
Endocrinologia Pediéatrica.
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Enfermera clinica de | Primera visita y | Valoracién integral enfermeria, evaluacion
inmunologia seguimiento conjunto con | socio-familiar, evaluacion de la calidad de vida,
Inmunologia educacion en medidas higiénico-preventivas y
valoracién adherencia terapéutica.
Apoyo psicolégico a la | Primera visita y
familia y al paciente seguimiento segln
valoracion (ver apartado
especifico).
Hemato-Oncoldgico Evaluacion clinica anual. Hemograma y LDH anuales. - Valorar deteccion precoz de tumores solidos
. . o (derivacion a partir de los 18 afios UARPC).
Ecografia abdominal anual o si signos de
proliferacion (>10 afios). Si alteracion derivar
Oncologia Pediatrica.

. _— - - L . .| Indicaciones para remitir a los pacientes y hacer
On_cologla Medlca - Evaluacmn clmlca,_ y [?eteccmn precoz de tqmores sthos segin | . sultas: rerﬁ)]itiraCEX ONCCF))LOGIA M>I'IE'DICAy
Ur,ndad de Alto Riesgo | asesoramiento genético | riesgo y utlidad clinica (segun guias pedir

+ At Ati
it e e | s T e oascimary " ¥ | Consell genti (MetgeSala = Oncogenica
conjunta) resto d,e familiares © ' Pedlatrlcg) para asesoramiento reproductivo y

' asesoramiento de la enfermedad
-Primera visita (Metge/Sala = Dra Judith
Balmafia) para asesoramiento a los padres por la
condicién de heterocigosis y estudio de familiares
-Consulta a distancia sin paciente
(Metge/Sala=interconsultas oncogenética) para
consulta de un caso concreto o dudas de derivaciéon
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®) El propdsito del estudio genético de los familiares puede ser:

1. Consejo reproductivo: se estudiara a los padres y aquellos familiares adultos que por motivos justificables (parejas consanguineas, etc.)
puedan tener un riesgo de recurrencia
Estudio de la patogenicidad de las mutaciones: se planteara un estudio ampliado de la familia; incluido portadores sanos.

3. Estudio de familiares con sintomatologia neurolégica sin diagnostico compatible con AT

4. Consejo de salud en relacion con la predisposicién a tumores: se individualizard segun criterio de la UARPC tras evaluacién presencial o
telematica de los padres.

(™ Se remitirdn a Endocrinologia pediatrica si:

- HblAc o glucosa en ayunas alterada,
- Estancamiento de peso y talla o percentiles muy disminuidos (talla inferior a -1.5 DE)

- A todos los pacientes a los 9 afios en caso de las nifias y a los 10 afios en el caso de los nifios para evaluar la posibilidad de retraso
puberal.
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4.4. SEGUIMIENTO PSICOLOGICO

El soporte psicologico debe enfocarse bajo una perspectiva de doble via asistencial, dirigida
a referentes paternos y paciente pediatrico.

Los aspectos a considerar en cuanto a la comunicacion del diagnostico a los progenitores,
dada la facilitacion que suponen ante el primer impacto emocional, son: la agilizacion de los
resultados, asegurando su fiabilidad; y la comunicacién del mismo por parte de personal
experto y en formato presencial.

En los casos de cribado postnatal o de pronta deteccién, debemos considerar la transmision de
implicaciones positivas de un diagndstico temprano, que se refieren a la mayor posibilidad
de acceso a una atencion clinica optimizada y a la capacidad de accion orientativa de tipo
multidisciplinar y pre-sintomética.

Ante los casos de deteccion tardia, podemos trasladar la importancia de la desaparicion de la
incertidumbre y el refuerzo que supone el sentimiento identificado y compartido, que con el
trabajo en unién, podra derivar en un plan de accién mas definido y supondra el inicio del

proceso de aceptacion de la enfermedad.

En estos casos, el paciente pediatrico formard parte de un proceso de comunicacion
diagnéstica conjunta con el terapeuta que se asignara al caso, de forma que se evalle
previamente el alcance de la informacion a recibir, asegurando que sea capaz de comprender y
gestionar emocional y cognitivamente las implicaciones derivadas del conocimiento de su

afectacion.

4.5. ASESORAMIENTO GENETICO Y FAMILIAR

Ya sea ante la sospecha clinica o bien cuando exista la confirmacidn genética, los pacientes y
sus padres inicialmente deben ser derivados a la consulta de UARPC (en esta visita también

se encuentra el experto en genética clinica) con los siguientes objetivos:

- Valorar las mutaciones encontradas. Algunas de las variantes especificas producen
formas no clasicas de A-T con un espectro clinico y un pronéstico distinto a las formas

clasicas por lo que requieren un abordaje y un manejo especifico.

:jns}itué (iataléix la validesa d’aquest document un cop imprés. La versié vigent esta disponible en format electronic al servidor. 18
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- Asesorar alos padres sobre el riesgo de recurrencia en caso de nueva gestacion.

Explicar y aclarar las diferentes opciones reproductivas, sus ventajas y sus desventajas.

- Adecuar las medidas de prevencion y detecciéon precoz de portadores.

- Asesorar a ambos progenitores y a otros familiares que puedan ser portadores

heterocigotos respecto al mayor riesgo de cancer. Aclarar que dicho riesgo

depende del tipo de mutacion, pero también de muchos otros factores (ambientales,

familiares...).

En general, se aconseja valoracién por la UARPC de todos los portadores heterocigotos,

independientemente de la mutaci

on.

Los casos de AT detectados en la edad adulta seran remitidos al Servicio de Inmunologia y al

resto de servicios implicados en nuestro centro.

4.6. TRANSICION A ADULTOS

Ver apartado 4.7 Protocol de transicion.

El Area de Genética Clinica y Molecular y la UARPC ofrecen asistencia en todos los periodos

de la vida (desde periodo prenatal hasta la vida adulta) por lo que no requieren transiciéon a una

unidad especifica de adultos.

4.7. PROTOCOLOS RELACIONADOS

Protocolo de transicién del paciente pediatrico con una inmunodeficiencia primaria desde

pediatria a la unidad de adultos (www.upiip.com)

Vacunacion en inmunodeficiencias primarias (www.upiip.com)
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