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NOTICIAS DE LAA-T SOCIETYODEL REINO UNIDO.
Boletin N° 36. Julio del 2007.

Se han traducido aquellas noticias y articulos, que dentro de las limitaciones personales, he
considerado de mayor intereés.

FOrum para clinicos por correo electronico.
Hay nuevas facilidades disponibles para distribuir ente los clinicos con pacientes con A-T.

Es un férum internacional por correo electrénico dirigido especificamente a ellos. La idea es
gue sean capaces de aconsejarse de otros expertos si lo necesitaran.

El foro esta administradoporelA-¢  / KA f RNBy Qa t Ne2SOi®

Cualquier clinico deseara registrarse deberia contactar con:

Jennifer Thornton, DirectoradelA-¢  / KAf RNBYy Qa t NB2SOG> LIR2NI SYIFAf

Actualizacion en investigacion.

Un seguimiento neuroldgico cuantitativo de la Ataxia -
Telangiectasia.

En el Dia de la Familia, el Dr. Venjat Srinivasan,laSoci et ydés Cl i ni
Fellow, habl6 sobre este proyecto, que esta investigando uniones entre la
velocidad de deterioro neurolégico y el tipo de mutaciones A-T. Este es el
sumario de su charla.

La proteina ATM es necesaria para una buena salud. Conocemos que la gente sin
proteina ATM, o con muy pequefa cantidad de esta proteina padece de ataxia
telangiectasia.

También sabemos que los pacientes con A-T tiene diferentes niveles de discapacidad
neuroldgica. Algunos tienen manifestaciones tempranas de signos cerebelares
mientras que en otros aparece mas tardiamente. Algunos progresan muy lentamente y
otros rapidamente.

De la investigacion, que estamos realizando con el Profesor Malcolm Taylor,
esperamos encontrar si el grado de deterioro neuroldgico se relaciona con el nivel de
la proteina ATM o mutaciones.

Este estudio consiste en la realizacién de dos cosas:

http://www.ataxiatelangiectasia.es
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Primero, mediremos las manifestaciones neurolégicas, la variacion en la presentacion
y la progresion de la enfermedad en pacientes con A-T. Esto se realiza mediante
examen clinico.

Segundo, seguiremos los niveles de proteina ATM en los mismos paciente, en el
laboratorio, usando muestras sanguineas. Entonces intentaremos encontrar una
correlacion entre los niveles de ATM y la progresion neuroldgica.

¢ Esta dispuesto a tomar parte en esta investigacion?
Que esperar.

Serias visto en la Clinica Neurolégica del Hospital Queen Elizabeth. O si lo prefiere,
podria ser visitado en su domicilio.

En la clinica neuroldgica realizarnos un reconocimiento neurolégico completo i solo un
examen normal- para evaluar:

Movimientos oculares.
Movimientos adventicios.
Marcha.

Alineamiento de la cabeza.
Habla.

Permanecer de pie.
Permanecer sentado.
Capacidad de deglucion.
Fuerza muscular y coordinacion.
Sensacion y reflejos.

Peso en relacién a la altura.

Cada una de estas medidas nos dara un marcador, y estos marcadores se
combinarian para proporcionar un marcador global. Esto esta basado en la
metodologia ideada por el Dr. Thomas Crawford, del departamento de Neurologia del
Hospital John Hopkins, en Baltimore, Maryland, Estados Unidos.

Nosotros también tomamos algunas muestras sanguineas para encontrar mutaciones,
seguir los niveles de ATM y su actividad.

Entonces tendriamos unos marcadores para comparar diferencias en subgrupos de A-
T de acuerdo a su edad, sexo, manifestaciones neurolégicas, mutaciones, actividad de
la proteina. También compararemos variaciones dentro de una misma familia y
variaciones entre familias diferentes.

http://www.ataxiatelangiectasia.es




BOLETIN SOBRE A [ECTASIA EN ESPANOL.

Julio 2007 n2 1 [Versién 1.0].
Esperamos ser capaz de utilizar esta informacién para proporcionar un pronostico
neuroldgico exacto, de pacientes diagnosticados recientemente.

Estudio con Prevenar.
El en dia de la familia, el Dr. Graham Davies dio una charla de actualizacion sobre su
investigacion. Esta se resume a continuacion.

Muchos de ustedes ya conocen el Estudio con Prevenar, que se encuentra casi completo.

Prevenar es una vacuna contra el germen denominado penumococo el cual es una causa
comun de infecciones pulmonares en los afectados de A-T. La vacuna contiene extractos de
siete de los tipos méas comunes de la bacteria estreptococo pneumoniae.

El estudio se realiz6 para encontrar si la vacuna podria ser beneficiosa para la gente con A-T.

Se esperaba que después de recibir la vacuna, los pacientes con A-T mostraran un incremento
en las concentraciones de anticuerpos contra el pneumococo. Esto resultaria en una
disminucion de las infecciones pulmonares, de los senos paranasales y de los oidos, y reduciria
la necesidad de antibioticos. Otro resultado del estudio sera el comprender mejor la respuesta
inmune en gente con A-T.

Como se realiza el estudio.

Los participantes en el estudio seran seleccionados de entre aquellos que tengan mas de dos
afios y nunca hayan recibido Prevenar. Cualquiera que tuviera inmunoglobulinas seria excluido
del estudio.

Antes de la vacunacién se toma una muestra de sangre y cuatro semanas después otra.

Estas muestras de sangre se ensayan para medir las concentraciones de anticuerpos a
pneumococos. Otra muestra de sangre se tomara de 6 a 8 meses mas tarde, para ver sila
respuesta inicial a la vacunacion se mantiene en el tiempo. En la tltima muestra, se
comprobard la calidad de los anticuerpos.

Resultados.

Se reclutaron a 35 pacientes para recibir la vacuna con edades comprendidas entre 2y 49
afos. Estos fueron seleccionados aleatoriamente para una dosis Unica o doble de la vacuna. 17
pacientes recibieron una sola dosis y 18 pacientes la recibieron doble. Hasta ahora, 26
muestras pre vacunacion y poco después de la vacunacién han sido analizadas. Las muestras
estén aun siendo recogidas.

A un grupo diferente de 20 pacientes que habian sido vacunados antes de que comenzara el
estudio, no se les proporcion6 vacunas, pero fueron analizados para anticuerpos. Estos

http://www.ataxiatelangiectasia.es
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pacientes estaban entre los 4 y 26 afios. En este grupo, las muestran adn estéan siendo

recogida.
Efectos adversos del Prevenar.

Se observaron algunos efectos adversos. Estos fueron: dolor o pequefio enrojecimiento en el
brazo (11 pacientes), erupcion con picor (1) , fiebre moderada /malestar general y dolores (1).
No se observaron otros efectos adversos.

Respuesta a la vacuna.
Una respuesta a la vacuna se considera cuando:

e Se dobla la concentracion de anticuerpo a un minimo de 0.35mcg/ml o
e Se logra una concentracion superior a 1 mcg/ml.

22 de los 26 sujetos respondieron a 6 6 mas de los 7 serotipos o ya tenian niveles protectores
de anticuerpos.

4 sujetos (dos de cada uno de los grupos que recibian dosis dobles o Unicas) fallaron en la
respuesta a tres 0 mas de los serotipos.

No hubo diferencias observables entre las dosis Unicas y dobles.

Conclusiones.
En la actual etapa, los resultados son preliminares y parciales.

Estos resultados preliminares muestran que la vacuna es bien tolerada por la mayoria de los
afectados de A-T, la vacuna es efectiva en la produccién de una buena y temprana respuesta
de anticuerpos.

No hay ningun beneficio significativo de dos dosis sobre una.
Sin embargo, son necesarios andlisis posteriores.

Futuro.

Si el paciente muestra una respuesta pobre con la primera dosis, se les proporciona una
segundados. Si hay una respuesta pobre a las dos dosis se debe considerar el tratamiento
profilactico con antibidticos

Se requieren analisis posteriores para ver si los niveles de anticuerpo se mantienen en el
tiempo.

La informacidn sobre la afinidad de los anticuerpos ayudara a los médicos a predecir los
Gltimos efectos de la vacuna (memoria inmunolégica).

Un estudio de seguimiento puede realizarse en aproximadamente 5 afios.

En el Reino Unido, todos los nifios son inmunizados con Prevenar.

http://www.ataxiatelangiectasia.es
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Forum abierto

éSon buenas las botas Piedro?. ¢Como?.

(Nota de traduccion: desconozco si las botas Piedro se corresponden con alguna
denominacidn en espanol, parece tratarse de botas poco flexibles, que abarcan y sujetan
tanto el pie como el tobillo . Se puede ver un ejemplo en
http://www.aodmobility.com/Piedro_Shoes/piedro_shoes.html)

El propdsito de las botas Piedro es estabilizar el tobillo, minimizar el movimiento del pie medi
y ayudar a prevenir contracturas. Se han utilizado en el control de pie inestable en nifios por
muchos afios. El que haga algo bueno depende de cuestiones individuales.

El joven paciente con A-T utiliza sus movimientos del pie para ayudar a mantener el equilibrio
mientras camina. Sin embargo, estamos advertidos que el patron alterado de movimientos
puede conducir a posturas alteradas del pie, que puede llegar a ser permanente. Las botas
Piedro pueden ayudar a prevenir esto. El resultado de calzarlas difiere en cada nifio. Pueden
tener el deseado efecto de mejorar la postura del pie, incrementando la estabilidad y
minimizando las caidas. Si es asi, ninguin problema, consiguiendo ademas que no se reduzca el
caminar. Sin embargo, si ello dificulta el caminar y reduce la independencia, esto no es tan
bueno, puesto que mantener la funcion y la independencia debe ser siempre lo primero. Si se
utilizan la botas de Piedro, el tiempo con ellas se debe equilibrar utilizando otro calzado y
caminando descalzo.

El entablillado nocturno puede ser mas efectivo y facil de llevar. Los correctores de tobillo
pueden ser tan efectivos y funcionar mejor que los Piedros en la calle.

éEs comun para los nifios con A-T tener pesadillas y despertarse durante la noche?

Los médicos expertos no tienen la sensacion de que esto sea mas comun entre los nifios con A-
T que con otros nifios, mientras que varios padres comentan que sus hijos tienen este
problema. Se ha sugerido que si el problema es intrusivo y persistente, tu hijo deberia ser visto
por un neurélogo local o un especialista en trastorno del suefio (que es frecuentemente un
pneumdlogo). Mediante la medida de las ondas cerebrales y los niveles de oxigeno durante la
noche, los médicos pueden determinar si se deben a terrores nocturnos o problemas en la
regulacién del suefio de los nifios.

Mi hijo ha desarrollado recientemente un temblor en manos y brazos que le impide realizar
cosas que le gustan, como jugar con legos o colorear. También esta afectando su limitada
escritura y utilizacion del ordenador. Parece tener presente sus propios o subitos tirones.
éAlgo puede minimizar esto?.

Tom Crawford habla sobre una mufiequera de velcro que puede unirse a una tira amplia

cercana al ordenador, facilitando al paciente A-T asegurar sus mufiecas y despegarlas de
nuevo. Comenta que lo ha encontrado muy util con los tirones y temblores sobre el teclado.

http://www.ataxiatelangiectasia.es
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Bandas pesadas en las mufiecas pueden ser eficaces, ayudando a compensar el movimiento.
También hay disponibles boligrafos pesados. Algunos nifios han encontrado Gtil tener una
mufiequera gue es atada frente al teclado, con lo que sus mufiecas no se mueven tanto,
siendo mas facil moverlas hacia atras. El Aidis Trus y otros especialistas tienen un abanico de
dispositivos que pueden ayudar con la utilizacion de ordenadores.

Mientras juegan o dibujan, cualquier cosa que mantenga las otras partes del cuerpo estable
pueden ser de ayuda. Si tu hijo puede sentarse, por ejemplo, en un asiento en esquina, con la
pelvis y hombros estables es mas probable que controle sus brazos.

Se han anunciado recientemente Gunas pastillas para tratar enfermedades genéticast.
¢Existe alguna esperanza de esto en el futuro para los afectados de A-T?. {Nos estamos
dirigiendo al menos en la direccion correcta?. ¢ Han contactado nuestros investigadores (o
los del A-T Children@ Project de Estados Unidos) con los investigadores pioneros con este
tratamiento?.

El farmaco en cuestion se denomina PTC124.

Una pequefia proporcion de gente con A-T puede beneficiarse de este tipo de tratamiento.
Otras drogas que acttan en el mismo sentido han sido consideradas durante algin tiempo,
pero eran muy toxicas. Este nuevo farmaco no es téxico. El ataca un tipo especifico de
mutacion genética, mas que una enfermedad particular - por ello que se aplique a gente con
una rango de enfermedades genéticas-. Se ha utilizado con éxito en ratones con distrofia
muscular de Duchene. Esperamos que pueda ser eficaz para alguna gente con A-T, pero si lo
es, solo sera relevante para una minoria de pacientes con A-T (probablemente entorno al 13%)
gue tienen el tipo de mutacién genética relevante.

Estamos dirigiéndonos en la direccion correcta, y estamos en contacto con los investigadores
que estan realizando este trabajo.

Mi hija (6 anos de edad) no permanece seca. Utiliza compresas durante la noche y tiene algo
de incontinencia urinaria durante el dia. ¢Cémo de frecuente es este problema y que
podemos hacer?.

Tu hija deberia ser vista por un urélogo pediatrico. Algunos nifios son propensos a infecciones
recurrentes, gque pueden ser tratadas. Si estas han sido descartadas, probablemente tendra
que escanearse la vejiga antes y después de su vaciado, para ver cuanto volumen queda.
Existen algunas medicinas que pueden enlentecer la necesidad, pero desgraciadamente
pueden tener efectos adversos. Sin embargo, tanto durante el dia como mientras duerme se
pueden realizar cosas.

Otros temas tratados en este boletin:
Reflexologia (http://www.aor.org.uk ¢recurso en inglés-).
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http://www.aor.org.uk/

BOLETIN SOBRE.AT) [ECTASIA EN ESPANOL.

Julio 2007 n2 1 [Versién 1.0].

Alcanzando su potencial. Frances Prokofiev comparte su experiencia de ayuda a su hijo Rupert
(22 afios) a través de las diferentes fases del sistema educativo. (Es una extenso articulo, que
puede resultar interesante a la hora de afrontar los aspectos educativos de los hijos con A-T.

En este momento, me es imposible acometer su traduccion, quizas pueda acometerlo en un
tiempo ).
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