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Les immunodeficiéncies primaries
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DETECCIO PRECOC

Algunes proves en nounats
poden identificar-les, perd
s0n proves cares. La detec-
cit precog és determinant

en la supervivéncia.

INCIDENCIA
1 de cada 2.000

Les immunodeficiéncies
primaries son malalties ra-
res. Afecten 1 de cada 2.000
nascuts vius; les greus, 1 de
cada 30.000,

Les families i els especialistes demanen la deteccio preco¢ d'immunodeficiéncies primaries en els nounats

El combat dels indefensos

ANA MACPHERSON
Barcelona

n noi amb antifag i capa i

gest de determinacia sim-

bolitza 'accit que els «

tats per les immunodefi

éncies primaries i els seus

metges pretenen exercir entorn d'aques-
tes més de dues-centes malalties que els
deixen indefensos i dins de la categoria
de malalties rares. “I volem que siguin co-
negudes”, afirmen a \1.1L|||1 l'associacid
catalana d’aquestes n
Les immunodeficiéncies primaries,
aquelles amb les q neix, deixen qui
les té indefens davant un ampli nombre
d'infeccions, especialment vulnerable a
bestioles rares, i en els models més gre
en risc de mort el primer any de .
També hl |1 aqui té una immunodeficién-
| no nota res d'l.'lr.][\[ 1[1\" [§]
a casa perqué tot I'exterior
un risc. O patei Erg
flamatoris m,

ibilitats les mmul'la fins al punt
que opa es caleula que tot just es
d:.lgnn».nqum el 10% de les més greu
explica 'immunoleg pediatric de V all
d'Hebron Pere Soler.

Les més greus son les que durant anys
es van dir nens bombolla, immunodefici-
éncies combinades greus, com la que va

NENS BOMBOLLA
Immunodeficiéncies greus es
curen amb trasplantaments
primerencs de medul-la ossia

tenir I'Abdilmalik, ara a punt de fer set

i que als tres mesos i mig va dispa-
otes les alarmes amb infeccions que
no es curaven. Van des fir que hi ha-
una prmlm,un bs 1 de limfo-
cits T, “que, a més de ser poes, no sabien
actuar davant d'infeccions: les seves ante-
nes, els seus receptors, no pesquen el que
i no posen en marxa scada del
sistema immunitari, aixi que al seu cos
ningi es menja un bacteri”, resumeix gra-
ficament I'immunoleg.

Aixi que, després de protegir-lo de gér-
mens i medicar-lo per combatre les infec-
cions a Vall d'Hebron, li van fer un tras-
plantament de progenitors hematopoe-

s (abans [risphﬂtﬂlnl‘“t de medulls
ossia) i *al cap d'un any ja feia una vida
normal”, assegura la mare, Souad Busta.
El trasplantament va funcionar al ma-
xim: el 100% de les seves cél-lules eren
del donant. Tenia limfocits T llestos que
sabien defensar-lo.

Es el que aconsegueix el 96% dels tras-
plantats abans dels tres mesos de vida, xi-
fra que es redueix al 66% si l'operacio és
m¢és tard. El seu germa es va morir, “El
vaig portar molt malalt, amb molta febre

M MANRFSS

L’Abdilmalik i la mare a I't

pital de dia d'i log

de vall d'Hebron

Sis anys amb una medul-la nova

= L’Abdilmalik fari set anys al juny i
porta a la motxilla uns guants de
porter. Quan tenia tres mesos va
arribar a I'hospital infantil de Vall
d'Hebron amb una infeecid ferotge.
Va passar mesos a 'UCI i en cam-
bres daillament i va superar la infec-
cid. Despres, el trasplantament de
medulla dssia. A Pany, vida normal.
Els seus pares son portadors sans

d’una alteracié al RAG2, un dels
gens essencials en la fabricacio dels
limfocits que defensen de les infecci-
ons. Va tenir un germa també amb
la malaltia, que va morir, i la seva
germana és asimptomatica. L'Abdil-
malik va a piscina, juga a futbol, men-
ja de tot. Les restriccions van quedar
enrere, com les sales de 'hospital.
Ara només va a control un cop I'any.

i taques a la pell. Tenia dos mesos i mig”,
explica la mare. No van pmiul recuperar-
lo de la infeccié a 'UCI i per aixd no hi
havia opcié al trasplantament.

Aquest tipus d'immunodeficiéncia de-
buta quan desapareixen del seu or
me les defenses maternes “i el propi siste-
ma comenga a funcionar malament; co-
neixem una vintena d'alteracions genéti-
ques associades”, indica I'immunoleg de
Vall d'Hebron, centre de referéncia en el
qual segueixen més de 700 casos. “Hi ha
proves al mercat que detecten un mal
funcionament del timus, 'escola de
focits, pem son molt care
mible pel sistema sanitari publ
teix hi ha una prova més senz
(déficit d’ADA) que detectaria el 20%
dels casos greus si es pogués sumar a les
que ja es fan des de la tardor passada als
nounats”, indica el doctor Soler, perd de
moment no estd previst, encara que Salut
Publica vol valorar la peticio.

“El fonamental és que els pediatres
sapiguen detectar-ho i ens els enviin, El
diagnostic determinard el seu futur”,
indica la immunologa de Sant Joan de

LA PRIMERA DIFICULTAT

Son poc freqiients i
passen inadvertides com
a infeccions repetides

NO PODEN ESPERAR
Diagnosticar-les aviat
és determinant en el
pronostic del malalt

Déu Laia Alsina. El seu hospital i el Clinie
han unit forces i prnfu“umﬂ\ per aten-
dre amb més efici
que es colen com
que q J

malbé irr blement algun ¢

La majc d'immunodeficiéncies es
poden diagnosticar i tractar de manera
relativament senzilla, perd les dificils
s0n una altra cosa. “Una setmana de fei-
na de tot un equip del laboratori per des-
cobrir qué té aquest nen”, resumeix el
doctor Jordi Yagiie, cap d'immunologia
del Clinic, i d'un dels laboratoris més des-
envolupats en malalties relacionades
amb la immunitat (referent europeu en
malalties autoinflamataries).

Les immunodeficiéne priméries
més comunes apareixen entre els 5 i els
15 anys, i després hi ha un altre pic als 35
anys”, c\ph’m t‘immuns'\tqrde Vall d'He-
bron. Per aixo és important una bona con-
nexio entre el centre pediitric i el
d’adults. “Hi ha molta gent adulta -de fet
v de les immunode ncies
prin que té problemes que ningt
no relaciona amb aquesta causa comuna
i que és tractable”.e
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