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El CHN vy Navarrabiomed publican un
novedoso estudio sobre la validez de la
‘biopsia liquida® en el diagnéstico vy
seguimiento de la ELA

La investigacion sobre Esclerosis Lateral Amiotrofica ha sido publicada
por la revista ‘Annals of Translational Medicine’

Jueves, 21 de junio de 2018

El Complejo Hospitalario
de Navarra (CHN) y el centro
de investigacion biomédica
Navarrabiomed han realizado
un novedoso estudio sobre la
validez de la llamada ‘biopsia
liguida’ para el diagnéstico y
seguimiento de la Esclerosis
Lateral Amiotréfica (ELA). Los
resultados de la investigacion
acaban de publicarse en la revista ‘Annals of Translational Medicine’.

Integrantes del equipo multidisciplinar que
atiende a pacientes con ELA en Navarra.

Coincidiendo con la celebracién del Dia Mundial de la ELA, miembros
del equipo multidisciplinar que atiende a pacientes afectados por esta
enfermedad en Navarra han dado a conocer hoy los ultimos avances
asistenciales y en investigacion que han realizado, entre los que destaca
este innovador estudio sobre la aplicacion de la ‘biopsia liquida’ en este
campo.

Las encargadas de coordinar esta investigacibn han sido las
doctoras Maite Mendioroz e lvonne Jerico, facultativas del Servicio de
Neurologia del CHN e investigadoras adscritas al centro Navarrabiomed.
La investigacion forma también parte de la actividad cientifica del Instituto
de Investigaciéon Sanitaria de Navarra (IdiSNA), agrupaciéon publico-
privada para el fomento de la investigacion biomédica en la Comunidad
Foral. El estudio ha contado con la participacion de pacientes de ELA y un
grupo de control de personas sin enfermedad, junto con profesionales de
los servicios de Neurologia, Anestesia, el equipo de Enfermeria del
Hospital de Dia de Neurologia del CHN y la Unidad de Neuroepigenética de
Navarrabiomed.

Segun han explicado las coordinadoras del estudio, una de las
grandes limitaciones en la investigacibon de las enfermedades
neurodegenerativas es la dificultad para acceder y estudiar el tejido del
sistema nervioso de los y las pacientes afectados en vida. Para superar
este obstaculo, las investigadoras han utilizado una técnica recientemente
desarrollada en el campo de la oncologia para aplicarla a los pacientes
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con ELA: la conocida como ‘biopsia liquida’.

La técnica se basa en el hecho de que, cuando las células degeneran y mueren, liberan su
contenido, incluido el ADN, al torrente sanguineo. Esas moléculas de ADN circulantes contienen
informacién bioquimica sobre sus células de origen (de ahi el nombre ‘biopsia’), que en este caso son las
neuronas enfermas. Estas células se pueden aislar y estudiar mediante un analisis de sangre (de ahi el
nombre ‘iquida’). El equipo de investigacion ha utlizado esta técnica con éxito para aislar estos
fragmentos de ADN en pacientes con ELA y para identificar un nuevo gen (RHBDF2), que podria
utilizarse como un biomarcador diagnéstico de la ELA en el futuro.

“Hasta donde conocemos, se trata de la primera vez en el mundo que se aplica esta técnica al
diagnéstico de las enfermedades neurodegenerativas y los resultados son prometedores. A partir de
ahora, lo vamos a estudiar en otras enfermedades neurodegenerativas, como la enfermedad de
Alzheimer”, han indicado las coordinadoras del estudio, que han destacado que este proyecto ha sido
posible por la disposicion para participar en esta investigacion que han mostrado los pacientes, sus
familias y los voluntarios sin enfermedad.

Mé&s de 200 pacientes atendidos en 11 afios por un equipo multidisciplinar

La promocién y potenciacion de la investigacion en ELA ha sido uno de los retos del equipo que
atiende a estos pacientes en Navarra desde sus inicios. En la actualidad, el Grupo de Enfermedades
Neuromusculares y de la Neurona Motora de Navarrabiomed (cuya Investigadora principal es la doctora
Jericd), esta dirigiendo dos tesis doctorales en ELA y esta llevando a cabo cuatro proyectos centrados
en esta enfermedad, en concreto en la busqueda de biomarcadores que ayuden a su diagnéstico y
seguimiento, el papel de la inflamacion neuronal, los mecanismos que producen la enfermedad, el analisis
de factores genéticos y un estudio epidemioldgico y de discapacidad.

Para ello, este grupo que coordina la actividad asistencial e investigadora, colabora con las
plataformas de Protedmica y Biobanco de Navarrabiomed, con la Unidad de investigaciéon de
Neuroepigenética (que lidera la doctora Maite Mendioroz) y con el Servicio de Salud Publica y Laboral de
Navarra (Registro de Enfermedades Raras de Navarra).

La ELA es una enfermedad neurodegenerativa del Sistema Nervioso Central, heterogénea desde el
punto de vista clinico, si bien todos los pacientes comparten cuadros clinicos de debilidad y atrofia
muscular progresiva. El prondstico en cuanto a supervivencia varia entre unos pacientes y otros. Entre el
5y el 10% de los casos corresponden a ELA familiar, pero la mayoria de los casos son esporadicos,
siendo la causa a dia de hoy desconocida. Cada afio son diagnosticados 1-2 nuevos casos/100.000
habitantes y, a pesar de ser una enfermedad poco frecuente, el impacto socio-familiar es muy importante.
En la actualidad, no existe un tratamiento curativo, pero esto no significa que no sea una enfermedad
tratable.

Las personas afectadas por esta enfermedad necesitan ser atendidos por profesionales de varias
disciplinas. Con motivo del Dia Mundial, el equipo multidisciplinar que atiende la ELA en el CHN ha
presentado un triptico informativo para pacientes y familiares. Ademas, ha subrayado la importancia de
prestar una atencidn sociosanitaria coordinada a este colectivo de enfermos en unidades o equipos
multidisciplinares como el que lleva funcionado ya once afios en el CHN, un periodo en el que se ha
atendido a mas de 200 pacientes.

Navarra fue una de las primeras comunidades en instaurar este modelo de atencion multidisciplinar
dirigido a estos pacientes. Desde el 2007, la atencion a la persona afectada de ELA y a su familia es
integral y coordinada por un equipo multi e interdisciplinar en el CHN formado por los siguientes
profesionales: Dra. Ivonne Jericd (Neurologia), Dra. Ana Zugasti (Nutricién), Dr. Joan Boldu y Dra. Begofa
Fernandez (Neumologia), Dra. Asun Ibiricu (Neurofisiologia), Dr. Juan Pedro Tirapu (Medicina Intensiva),
Rakel Suescun (Trabajo social), Enfermeria neurolégica, Técnicos superiores en Dietética, Servicio de
Cuidados paliativos y Equipo de Atencidn Psicosocial del Hospital San Juan de Dios (Yolanda Santesteban

www.nafarroa.eus - www.navarra.es 2 3



y Ana Bafios).

El objetivo que ha guiado el trabajo de este equipo desde su inicio es el lograr una atencién
sociosanitaria adecuada, personalizada y centrada en la persona enferma. Mantiene ademas una
apuesta decidida por la investigacion como via “clave” para encontrar un tratamiento curativo.

www.nafarroa.eus - www.navarra.es 3 3



