GEAS

NOTA DE PRENSA

ABORDAN NOVEDADES EN EL ABORDAJE DE ESTAS ENTIDADES, ALGUNAS DE BAJA PREVALENCIA Y
GRAVES, Y SUS COMPLICACIONES, COMO LAS INFECCIONES RECURRENTES, NEOPLASIAS O AMILOIDOSIS

Médicos intemistas analizan el manejo y complicaciones
de las enfermedades autoinflamatorias y hematologicas
inmunomediadas y de las inmunodeficiencias primarias

e Algunas de las enfermedades autoinflamatorias son consideradas
poco frecuentes o raras, al afectar a entre 1 y 5 personas por cada
10.000 habitantes, pero su prevalencia puede variar

e Se abordé una nueva enfidad en el campo de las inmunodeficiencias
primarias, el sindrome de fosfoinositida 3-quinasa delta activada (APDS),
una inmunodeficiencia primaria rara, que se ha anadido a la
Clasificacion Intemacional de Enfermedades. Estd causada por
variantes genéficas en dos genes que regulan la maduracién de
globulos blancos. Afecta a entre 1y 2 personas por millén de habitantes

o Entre los principales retos en el manejo de estas patologias, los internistas
destacan: lograr un diagnéstico temprano, conseguir tratamientos
biolégicos que se basen en la fisiopatologia de la autoinmunidad y
autoinflamacion y reducir los efectos secundarios de los fratamientos,
enconirando un equilibrio adecuado entre eficaciay seguridad

e Respecto a las novedades y el escenario actual destacan los Ulfimos
avances relativos a: terapias personalizadas, idenfificacion de
biomarcadores, avances en inmunoterapia, uso de tecnologias
emergentes como la inteligencia arfificial y el andlisis de datos masivos
y los progresos en investigacion genética y epigenética

Madrid, 15 de enero de 2024. — Médicos intemistas de todo el pais han
abordado en Madhid novedades en enfermedades minoritarias vy
autoinmunes y sus complicaciones, con especial foco en patologias
autoinflamatorias, inmunodeficiencias primarias y patologias hemato-
inflamatorias. Se tfrata de entidades, de presentacion multiorgdnica, en
muchos casos “graves”, que precisan de abordajes multidicisplinares, y que
deben ser diagnosticadas correctamente y atendidas por intemistas expertos
en su manejo.



Bajo un formato de presentacion de casos clinicos, cerca de 100 intemistas
participantes de los Grupos de Enfermedades Minoritarias (GTEM) y de
Enfermedades Autoinmunes (GEAS) de la SEMI congregados en la | Reunién
conjunta GTEM-GEAS han tratado los citados fres bloques de enfermedades:
laos enfermedades autoinflamatorias, las inmunodeficiencias primarias, y
también las enfermedades hematoldgicas inmunomediadas, como la
histiocitosis o la enfermedad de Castleman. También se revisd el papel de la
inflamacion en las enfermedades lisosomales, y un caso de amiloidosis
cardiaca por Transtiretina. En fotal se discutieron nueve casos, a través de los
cuales se analizaron aspectos relacionados con la clinica de presentacion, el
manejo diagndstico y como abordar las complicaciones que presentan a
menudo, como las infecciones recumrentes, el desarmrollo de neoplasias o
amiloidosis.

Las enfermedades autoinflamatorias

Estas patologias constituyen un grupo de trastomos del sistema inmunoldgico
que se caracterizan por la inflamaciéon cronica sin la presencia de
autoanticuerpos o respuestas autoinmunes especificas. A diferencia de las
enfermedades autoinmunes, en las que el sistema inmunoldgico ataca
eroneamente a tejidos y células sanas del cuerpo, en las enfermedades
autoinflamatorias, la inflamacion es causada por un mal funcionamiento del
sistema inmunitario en la regulacion de la respuesta inflamatoria.

En cuanto a la frecuencia, algunas de estas enfermedades son consideradas
raras (1-5 casos por 10.000 habitantes), pero su prevalencia puede variar.
Dado que la investigacion sobre enfermedades autoinflamatorias ha
avanzado, se ha producido “un mayor reconocimiento y diagnostico de
estos frastomos, lo que podria influir en las estimaciones de su frecuencia”.

Por su parte, las inmunodeficiencias primarias (IDP) son trastomos del sistema
inmunoldgico que resultan de defectos genéticos heredados que afectan la
capacidad del sistema inmunoldgico para combatir infecciones. Estos
defectos pueden involucrar a diversos componentes del sistema
inmunoldgico, como células T, células B, fagocitos o el sistema del
complemento. Las IDP pueden manifestarse de diversas formas, incluyendo
infecciones recurmrentes, infecciones graves y enfermedades autoinmunes.


https://www.fesemi.org/congresos/i-reunion-conjunta-enfermades-autoinmunes-geas-enfermedades-minoritarias-gtem
https://www.fesemi.org/congresos/i-reunion-conjunta-enfermades-autoinmunes-geas-enfermedades-minoritarias-gtem

Algunas de las inmunodeficiencias primarias mds frecuentes incluyen la
Inmunodeficiencia ComUn Variable (IDCV) que se caracteriza por bagjos
niveles de inmunoglobulinas y una predisposicion a infecciones recumrentes,
especialmente del fracto respiratorio; o la deficiencia de Inmunoglobulina A
(IgA). lo que puede aumentar la susceptibiidad a infecciones. Los errores
congénitos de inmunidad (IEl) humanos son enfermedades raras causadas
por variantes genéticas daninas, y hasta ahora se han descrito 485 trastornos
genéticos enumerados en la clasificacion cldsica de 2022 de la Unidn
Infemacional de Sociedades Inmunoldgicas (IUIS).

Ademds, en la reunion, se ha abordado una nueva entidad en el campo de
las inmunodeficiencias primarias, el sindrome de fosfoinositida 3-quinasa delta
activada (APDS), una inmunodeficiencia primaria rara, que se ha anadido a
la clasificacion Internacional de enfermedades (ICD-10-CM), con el codigo
D81.82. Estd causada por variantes genéticas en dos genes, PIK3CD o PIK3RI,
gue regulan la maduracion de los gldbulos blancos; y que afectan a 1-2
personas por milén. Provoca una importante  linfoproliferacion, y una
disfuncion inmunitaria que se caracteriza por infecciones senopulmonares
graves y recurrentes, autoinmunidad y enteropatia.

Retos en el manejo de estas enfermedades

Entre los principales retos en el manejo y abordaje de estas patologias, se
encuentran, en palabras del Dr. José Salvador Garcia Morillo, médico
intfernista y coordinador del GEAS-SEMI, ademas de coordinador también de
la Unidad de Enfermedades Sistémicas Autoinmunes y Minoritarias del Hospital
Universitario Virgen del Rocio de Sevilla: “conseguir un diagnostico temprano,
ya que calgunas son dificiles de identificar en etapas iniciales, y se retrasa
muchas veces el diagndstico, lograr fratamientos bioldgicos que se basen en
la fisiopatologia de la autoinmunidad y autoinflamacion y reducir los efectos
secundarios de los tfratamientos empleados, encontrando un equilibrio
adecuado entre la eficacia y la seguridad”. También son retos continuos,
indica el Dr. Garcia Marillo, “la mejoria en la calidad de vida de los pacientes
y en el enfoque mds persondlizado y preciso por la complejidad en la
presentacion y evolucion de las manifestaciones de las EAS”.

Novedades y escenario actual
Se ha avanzado en terapias persondlizadas, y en la idenfificacion de
biomarcadores y enfoques terapéuticos mds especificos, permitiendo



fratamientos personalizados para pacientes con EAS y autoinflamatorics.
También ha habido avances en inmunoterapia: la investigacion continda en
el desamollo de terapias que modulan el sistema inmunoldgico de manera
mMdss precisa, minimizando los efectos secundarios.

Por ofro lado, calbe destacar el uso de tecnologias emergentes: lainteligencia
artificial y el andlisis de datos masivos pueden estar contriouyendo a una mejor
comprension de las EAS, facilitando el diagndstico temprano y el desarrollo de
fratamientos mas efectivos. Por Ultimo, remarcar también los avances en
investigacion genética y epigenética: el estudio de la genética y las variantes
genéticas asociadas con las EAS, que sigue siendo un drea de gran interés
para los médicos infemistas.

Sobre la Sociedad Espanola de Medicina Interna (SEMI)

La Sociedad Espaiola de Medicina Interna (SEMI) infegra a mds de 8.000 médicos internistas de toda
Espafia. Entre sus objetivos prioritarios, se encuentran el de potenciar la investigaciéon en este campo,
asi como aunar los esfuerzos de los distintos grupos de trabajo que conforman parte de la Sociedad.
En la actualidad, son un total de 21 los grupos o subgrupos monogrdficos de patologias prevalentes
o dreas de interés dentro de la Medicina Interna, especialidad médica que se define por la visidon
global del paciente y desempena un papel cenfral en la atencién a los pacientes crénicos
complejos. Para mds informacion, visita www.fesemi.org y sigue su actualidad en Twitter, Facebook,
LinkedIn e Instagram.
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