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Cristina Beléndez

12 aproximacion a la ANEMIA de BLACKFAN DIAMOND y otros fallos medulares
congénitos

Al no disponer de laboratorios de referencia para el estudio genético de la Anemia de Blackfan
Diamond y otros fallos medulares congénitos nos preguntamos:

¢DONDE ESTABAMOS REALIZANDO LOS ESTUDIOS MOLECULARES?

¢CUALES ERAN LAS MEJORES OPCIONES?

Con la informacion recogida se facilitaron las direcciones de los laboratorios nacionales (RPS19
o laboratorios privados) y extranjeros disponibles, al resto de la sociedad de hematologia y
oncologia infantil.

Aun asi, habia diferencias de acceso a los estudios entre los distintos hospitales y las distintas
comunidades, por lo que en pocos pacientes se realizaba el estudio completo.

Actualmente disponemos de un panel de genes por NGS para el diagndstico genético inicial de
los fallos medulares (Panel de genes para el diagnodstico de fallos medulares), gracias al
proyecto presentado por miembros del grupo, en la Sociedad Madrilefia de Hematologia y en
CIBERER.



En 2014: participacion en

“DBA: building global bridges “ Meeting in Freiburg, 19-20 Sept 2014

Meeting summary

EXPERT WORKSHOP ON
DIAMOND-BLACKFAN ANEMIA:
“BUILDING GLOBAL BRIDGES”

Freiburg, 19.-20.September 2014

25 countries.
One disease.

Encuentro sobre Anemia de Blackfan-Diamond en el que un representante de cada pais
aportaba su situacion particular, contestando 4 preguntas generales.

Para contestar las preguntas habiamos realizado previamente una ENCUESTA NACIONAL,
fundamentalmente entre pediatras, donde identificamos 39 pacientes y consensuamos las
respuestas.

1. Si hay un RESPONSABLE CLINICO y un REGISTRO NACIONAL
Nosotros: NO, pero hay INTENCION de crear un registro
Paises con registro e infraestructura establecida
- ALEMANIA
- FRANCIA
- GRAN BRETANA
- ITALIA
- EEUU
- REPUBLICA CHECA, POLONIA y TURQUIA: registros no oficiales



2. DIAGNOSTICO DE DBA
CRITERIOS clinicos y analiticos generales para el diagndstico: Respuesta uniforme de
todos los paises, basada en la publicacién de consenso de 2008.
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Diagnosing and treating Diamond Blackfan anaemia: results of

an international clinical consensus conference
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ACCESO AL DIAGNOSTICO GENETICO: con infraestructura establecida

ALEMANIA, FRANCIA, GRAN BRETANA; ITALIA, EEUU

El resto de paises con muchas dificultades
De los datos recogidos en la encuesta que habiamos hecho, de los pacientes
notificados conociamos el estudio genético en el 30% (en 2014 se estimaba que se
llega a diagndstico genético +/- en el 55% de los casos). Las razones fueron, bien

porque no se habia podido hacer el estudio, porque solo se habia estudiado el RPS19 o

porque no se habia llegado a diagndstico genético tras realizar un estudio +/-
completo.

3. INFRAESTRUCTURA SANITARIA: cada pais comenté como estaba organizada la
asistencia a los pacientes.
- SISTEMA NACIONAL DE SALUD PUBLICO
- TRANSFERENCIA A LAS AUTONOMIAS (desde 2002)

4. ESTRATEGIAS TERAPEUTICAS
a) CORTICOIDES
b) TRANSFUSIONES
c) QUELACION DE HIERRO
e) CUANDO REALIZAR TRASPLANTE DE MEDULA
d) TRATAMIENTOS ALTERNATIVOS (leucina, vitaminas etc.? )

Respuesta similar por parte de todos los paises, basado de nuevo en la guia de
consenso publicada en 2008 en la revista bjh (british journal of haematology).
“Diagnosing and treating Diamond Blackfan Anaemia: results of an international
clinical consensus conference”

En una segunda parte de la reunioén, se establecieron pequefios grupos de trabajo, para
revisar y actualizar la guia de consenso.

En 2015: 22 reunién de EuroDBA en Viena en junio 2015: Se ha continuado con la
revision del documento de consenso



PAISES CON INFRAESTRUCTURA COMPLETA: modelos a seguir
- Registro oficial
- Red de clinicos
- Red de investigacidn con dedicacién a DBA
- Asociacion de familias
- Biobanco
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RED NACIONAL DE ANEMIA DE FANCONI (
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En Espafia: la “red nacional de Anemia de Fanconi” tiene ya este modelo y es referente
internacional.

REGISTRO:

Seguimos recogiendo datos:
- através de la SEHOP: fundamentalmente entre Pediatras
- individualmente por contacto a hematdlogos de adultos

Los datos que solicitamos mientras no hay registro oficial:

Hospital de seguimiento y contacto del médico
Iniciales del paciente

NHC

Fecha de nacimiento y fecha de diagndstico
Estudio genético

Tratamiento: PDN, transfusiones, TPH, otros
cristina.belendez@salud.madrid.org



mailto:cristina.belendez@salud.madrid.org

RESULTADOS:
Se ha recibido alguna informacidn sobre 45 pacientes
- 3 adultos
- 38nifos
- 4 fallecidos sin mas datos
Se estima que DBA clasica afecta a 7/1.000.000 nacimientos
En la Anemia de Fanconi 1-5/1.000.000: registro hay aprox. 200 paciente

Es decir, faltan muchos pacientes por registrar!!!

Genes reportados:

ESTIMADO EN EUROPA

RPS 19 12 (29.2%) 25%

RPS 26 8 (19.5%) 6.4%
RPL5 3(7.3%) 6.6%
RPL 11 3(7.3%) 4.8%

RPS 17 2 (4.8%) 1%
RPS7 2 (4.8%) <1%

RPL 35A 1(2.4%) 3%

RPS 24 1(2.4%) 2%

NO CONOCIDO/NO 9 (22%) 35%
REPORTADO
OBIJETIVO:
- Crear un registro sobre una PLATAFORMA LEGAL: CIEMAT-registro de Fanconi
- 20177
- Registro unico:

- Nifos

- Adultos

- Incluir los datos que se han obtenido/van obteniendo con el panel de fallos

medulares
- informacién completa: Médica y de investigacion
- Biobanco

- ¢integrar los datos con Portugal?
- INTERNACIONALIZAR LA INFORMACION

HASTA QUE DISPONGAMOS DE ESTE REGISTRO proponemos:
1. Seguir recogiendo los datos minimos para tener localizados médicos y pacientes
2. Juntar lainformacidn con Eva Galvez (panel de genes de fallos medulares)
3. Compartir la informacidn de la que disponemos con el proyecto de investigacién
(Paula Rio y Susana Navarro)

GRACIAS A TODOS LOS QUE HAN CONTRIBUIDO DE ALGUNA MANERA AL “REGISTRO” Y A LA
CELEBRACION DE ESTA REUNION




