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Paralisis cerebral: nuevos retos en la era de las enfermedades raras

Cerebral palsy: new challenges in the era of rare diseases

Sergio Aguilera Albesa

!, Diana Marcela Nova Diaz®2) Elena Aznal Sainz®

En los ultimos dos afios, hemos observado como
ha crecido de forma significativa el numero de pu-
blicaciones en Anales del Sistema Sanitario de Nava-
rra relacionadas con la patologia crénica compleja
en la etapa pediatrica y, en particular, con la para-
lisis cerebral (PC)'°. En 2022 se han divulgado un
articulo original?, una revisién sistematica® y una
nota clinica® que incluyen pacientes con PC, en los
que se abordan complicaciones en el manejo nu-
tricional, nuevos enfoques terapéuticos, y el desa-
rrollo de programas especificos de cuidados palia-
tivos en hospitales de segundo nivel®®.

A este interés creciente mostrado por los au-
tores de los trabajos mencionados, se le suma la
reciente actualizacién en 2022 de los protocolos
diagnéstico-terapéuticos de la Sociedad Espafiola
de Neurologia Pedidtrica (SENEP) y de la Asocia-
cién Espafiola de Pediatria (AEP), que incluyen un
capitulo especifico parala PC’. Asimismo, desde el
ambito europeo se contintia con la promocién de
registros clinicos internacionales, a través de ini-
ciativas como Surveillance of Cerebral Palsy in Euro-
pe (SCPE), que se estableci6 en 1998 para aportar
datos poblacionales, mejorar los cuidados y pro-
porcionar un marco de colaboracién para la inves-
tigacién en PC®.

La PC es la causa mas frecuente de discapacidad
motora en la etapa pediatrica. Se define como un
trastorno del movimiento y la postura de caracter
no progresivo, pero engloba manifestaciones clini-
cas no motoras que impactan en la calidad de vida,
como déficit cognitivo, epilepsia, déficit sensoria-
les, trastorno del lenguaje y del suefio, problemas
digestivos, respiratorios y musculoesqueléticos,
entre otros’. Segun el registro SCPE, la prevalen-
cia estimada de PC es de 2 por cada 1.000 recién
nacidos vivos, con una tendencia lentamente de-
creciente en paises de alta renta’. La etiologia es
multifactorial, resultado de diversos eventos que
pueden ocurrir durante el periodo prenatal, peri-
natal o postnatal temprano (por debajo de los dos
afios). Aun hoy dia, las principales causas de PC
son la prematuridad y complicaciones durante el
parto, aunque se ha identificado una predisposi-
cién genética en algunos casos™.

El diagnéstico de la PC es clinico, pero para es-
tablecer la etiologia y el prondstico es util incluir
estudios de neuroimagen mediante resonancia
magnética cerebral, que establecera el patrén de
alteracién estructural asociado!. Recientemente,
la base de datos SCPE ha permitido conocer que
alrededor del 30% de los casos de PC no tienen una
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clara asociacién con una lesién adquirida, objeti-
vada por la neuroimagen (o esta es normal), lo que
nos lleva a considerar un probable origen genéti-
co. Por tanto, la secuenciacién masiva del geno-
ma, que esta contribuyendo a desvelar la etiologia
genética de muchas enfermedades raras, podria
tener también un impacto significativo en la cla-
sificacién etiolégica de algunos tipos de PC*. Un
estudio reciente estudi6 el exoma de 50 pacientes
con PCyen 13 (26%) se encontraron variantes can-
didatas en 13 genes diferentes’?. Este y otros estu-
dios previos han puesto de manifiesto la importan-
cia de la clasificacion etiolégica de la PC a través de
la neuroimagen y la genética, y del seguimiento es-
trecho de los pacientes, ya que existen enfermeda-
des neurodegenerativas de curso muy lentamente
progresivo, que pueden simular o imitar el curso
clinico de una PC¥%3,

Entre los trabajos publicados en Anales del Sistema
Sanitario de Navarra en relaciéon con PC y patologia
crénica compleja, hay que destacar el de Garcia-Tre-
vijano y col*. En el articulo resaltan una realidad pa-
tente: el aumento de nifios con complejidad médica
que precisan atencién paliativa y que generan un
elevado gasto de recursos del sistema de salud. Ade-
mas, plantean el reto de conseguir que los recursos
sanitarios sean accesibles a todos los pacientes con
altas necesidades, tanto en el ambito hospitalario
como en el medio rural. Para ello, proponen un es-
fuerzo de formacién y de trabajo coordinado entre
las unidades especializadas de hospitales de tercer
nivel, hospitales comarcales y atencién primaria.

En Navarra, este cambio epidemioldgico tam-
bién esta presente, debido a una mayor supervi-
vencia en relacion principalmente con los avances
cientifico-tecnoldgicos. En este escenario, el Plan
de Salud de Navarra 2014-2020 llev6 a implantar
la Estrategia de Atencidn Integrada al Paciente
Crénico y Pluripatolégico. De ésta, se constituyd
la Unidad de Patologia Crénica Compleja Pedia-
trica (UPCCP) dentro del Servicio de Pediatria en
el Hospital Universitario de Navarra, que inicié su
andadura en junio de 2019 como referencia de toda
la Comunidad Foral. En sus primeros dos afios, la
UPCCP atendid a mds de 150 pacientes, de los cua-
les 85 presentaban caracteristicas de alta comple-
jidad médica, incluido el diagnéstico de PC o tras-
torno motor con grave afectaciéon funcional*. El
reto del abordaje multidisciplinar supuso la impli-
cacion de numerosos profesionales del ambito sa-
nitario hospitalario y atencién primaria, siempre
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con el paciente y su familia en el centro de todas
las decisiones consensuadas. Ademas, ha permiti-
do el desarrollo de nuevas lineas de colaboracién
con profesionales de dambitos como Educacién y
Derechos Sociales, que estan dando sus frutos a
través de diversos proyectos de innovacién den-
tro del Plan de Atencidn Integral a la Infancia. En
este modelo de coordinacidn, juegan también un
papel relevante las asociaciones de pacientes y las
entidades especializadas (en enfermedades raras
u otras patologias), con una labor importante de
acompafiamiento, divulgacién, intervencioén tera-
péutica y apoyo a la investigacidn.

En esta nueva realidad, cada vez mas amplia,
global y plural, la asignacién de los recursos sani-
tarios es un reto mayor, ya que la variedad de op-
ciones terapéuticas se multiplica con los avances
tecnolégicos y cientificos, pero también con el
empoderamiento de los pacientes y sus familias.
En este contexto, el trabajo de un profesional de
economia de la salud podria aportar valor, basado
en datos de eficiencia, eficacia y efectividad a la
hora de tomar las decisiones dificiles en el cuidado
de la salud®. Los economistas de la salud juegan
un papel en la gestidn sanitaria y en la asignacién
de recursos, ya que permiten orientar la toma de
decisiones para buscar alternativas eficientes y ra-
cionales dentro del conjunto de actividades de los
servicios y las diferentes tecnologias del sistema
nacional de salud. En la practica clinica asistencial
de las personas con PC y sus familiares, podrian
contribuir a introducir el concepto de carga de la
enfermedad y facilitar la medicién de la magnitud
de los diferentes problemas de salud y planificar
las intervenciones mas rentables. El desarrollo
de una evaluacién econémica de las opciones de
tratamiento de la PC en el dmbito geografico de
la Comunidad Foral de Navarra, asi como cono-
cer la calidad de vida relacionada con la salud de
los pacientes y sus familias, podria proporcionar
informacion sobre el impacto social y econémico
de la PC a los tomadores de decisiones. Las eva-
luaciones econémicas de tecnologias sanitarias, a
través del analisis coste utilidad, son de obligado
cumplimiento en los informes de posicionamiento
terapéutico en medicamentos y productos sanita-
rios desde hace pocos afios. Su extensién a otros
ambitos sanitarios podria ayudar a establecer prio-
ridades para la planificacién en salud, implemen-
tacion de programas, investigacion y desarrollo de
recursos humanos'®’.
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