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Queridos amigos,

Desde AAPIDP les acercamos una nueva entrega de
nuestra revista INFO INMUNO, con el objetivo de
mantenerlos informados y actualizados.

En esta oportunidad los invitamos a participar del
Taller de Enfermeria y Reunién Regional de
Pacientes a realizarse en Mar del Plata el 19 de
Noviembre. Les brindamos también informacién
acerca de los Derechos y el Cuidado del paciente
con IDP y los invitamos como siempre a compartir
con nosotros sus historias, comentarios e
inquietudes.

En el mes de Septiembre AAPIDP estuvo presente
en la 14 Reunién Bianual Internacional de IPOPI,
en Barcelona. Participamos en charlas y talleres
sobre diversos aspectos de interés para el paciente
con IDP, que iremos compartiendo con ustedes en
estay en las proximas entregas de INFO INMUNO.

Les acercamos un articulo acerca del Cribado
Neonatal de Inmunodeficiencias Combinadas
Graves escrito por la Dra. Silvia Danielian y una
nota a propésito de la Transicion en el paciente
adolescente o adulto joven, a cargo de la Dra. Leila
Ferreyra Mufarregue.
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Ademds, compartimos con ustedes una nueva
Historia de Vida y continuamos alentando El
suefio de Ana.

Por ultimo, en el marco de la Semana Mundial de
la Donacién de Plasma, les acercamos informacion
acerca de la donacién de plasma y médula. Les
recordamos una vez mas, la importancia de contar
con su colaboracién y participacién para poder
seguir llevando adelante las tareas de difusion y de
concientizacién acerca de las IDP a toda la
comunidad.
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PRINCIPIOS ESENCIALES PARA EL CUIDADO DE LAS IDP

Los Principios Esenciales para el Cuidado de las IDP es una publicacién desarrollada por
médicos expertos de todo el mundo y difundida por IPOPI con el fin de mejorar la atencién y
cuidado del paciente con IDP, y de colaborar con ideas para la mejor difusién y
concientizacion en las distintas comunidades. Estos principios abarcan temas como el rol de
los centros especializados, la importancia de los registros y la investigacién multinacional, el
manejo, tratamiento, diagndstico y el cuidado de las IDPs en todo el mundo.

Desde AAPIDP creemos que es importante tanto para los pacientes como para la comunidad
médica estar informados acerca de las diferentes problematicas en torno a las IDPs.

Les dejamos a continuacién un extracto de la publicacién con los contenidos del primer
principio esencial y los invitamos a ingresar a www.aapidp.com.ar/Info.aspx?id=87 para
conocerlos a fondo.

PRINCIPIO 1: El papel de los centros especializados

Varios paises tienen centros nacionales especializados o una red de dichos centros para
proporcionar instalaciones de diagnéstico y manejo de las varias IDPs.

* Los centros inmunolégicos especializados proporcionan unas instalaciones de diagnédstico y
acceso a terapias, servicios multidisciplinarios con experiencia y formacién de personal para
unos mejores resultados clinicos a nivel mundial.

* Existen tecnologias fiables para el cribado neonatal y han comenzado a ser utilizadas para
las inmunodeficiencias combinadas severas.

* Una transicién planificada de los cuidados a los pacientes con IDPs (de la infancia a la
clinica de adultos) es una buena inversion para el futuro del paciente pero que generalmente
se pasa por alto. Dicha transicién planeada es esencial y un medio costo efectivo para
asegurarse de una adherencia adecuada al tratamiento y evitar asi dafios futuros.

* Las redes profesionales establecidas deberian ser reconocidas, formalizadas y adoptadas por
los proveedores nacionales de servicios de salud, sean gobiernos o compaiiias aseguradoras.
Estas redes también son usadas para responder a las preguntas de médicos individuales con
una experiencia limitada en IDPs.

* Los programas de formacién para trabajadores de la salud aumentan el reconocimiento y
gestién de los pacientes con IDPs.

Referencia:

IPOPI, Primary Immunodeficiencies, Principles of Care
www.aapidp.com.ar/Info.aspx?id=87
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AAPIDP estuvo presente en la “14° Reunién de la
Organizacién Internacional de Pacientes con
Inmunodeficiencia Primaria” (IPOPI) que se
llevéd a cabo del 21 al 23 de Septiembre en
Barcelona.

Es una reunién bianual en la cual las 59
organizaciones miembros de IPOPI de diferentes
paises tienen la oportunidad de interactuar,
conocerse, compartir experiencias y a su vez
adquirir conocimiento para fortalecer no solo
los lazos entre las Ong’s sino su propia
organizacion.

En el primer dia ademés de presentarnos,
compartimos nuestros “Exitos y Desafios” de los
2 ultimos anos. El segundo dia una de las
charlas fue acerca de la “Situacién de hoy y el
futuro de las inmunoglobulinas”. Luego
compartimos con el Grupo Internacional de
Enfermeras  (INGID) una sesién  sobre
“Transicién”, un trabajo excelente realizado por
Gran Bretafia. A continuacion se trabajé en el
paquete de “Implementacién sobre los
Principios Esenciales para el Cuidado de las
IDPs”. Iremos desarrollando estos temas en
nuestra revista pero pueden encontrar toda la
informacién en nuestra pagina web. Otra charla
interesante fue sobre los “Tratamientos”, el uso
de antibidticos, y otros medicamentos como

’POP,, Barcelo
Septiembre 2016

anti inflamatorios y anti flingicos. Por la tarde
una charla sobre actualizaciéon del “Cribado
Neonatal”, las diferentes técnicas y los paises en
donde ya se aprobd. Esperamos que muy pronto
Argentina pueda sumarse a estd técnica tan
necesaria para los pacientes con
Inmunodeficiencia Combinada Severa.
Finalizando el segundo dia compartimos un
taller sobre “Recaudacion de fondos, cémo
diversificar nuestros recursos”, en el cual
AAPIDP - Argentina pudo exponer junto Polonia,
Rusia, USA y Malasia. Fue realmente muy
interesante ver las diferentes propuestas, dado
que son 5 paises totalmente diferentes
geograficamente y culturalmente. Este taller nos
brind6 la oportunidad de ver cémo cada pais
busca, genera sus propios recursos y qué hace
con ellos. Fue realmente muy enriquecedor.

Al cierre compartimos una cena todas las
organizaciones participantes en el congreso, en
la cual se entregaron 2 premios. Uno el “Le Bien
Award”, entregado a la Dra. Teresa Espafiol
(Espafa) por su gran labor profesional y
humana con la comunidad de las IDPs. El otro
premio “Luciano Vassalli Award”, entregado a
Geoff Yu por su compromiso como voluntario
adolescente en la organizacién de su pais Hong
Kong.

El viernes 23 fue la “Asamblea General de IPOPI“
en donde se votd la nueva comision directiva.
Argentina serd por 2 afios mas miembro de
dicha mesa directiva, representada por la Sra.
Roberta A. de Pena. Los paises integrantes de la
Comision directiva son: Reino Unido; USA;
Serbia; Rusia; Malasia; Francia; Italia; Argentina.
Queda un cargo vacante que pronto sera
elegido.




Seguidamente participamos de una sesién sobre “Estudios
Genéticos y sus Cuestiones Eticas”, en la cual se abordaron
temas muy candentes y preocupantes en el cual hay muchos
factores involucrados. Muy pronto iremos acercandoles
informacién sobre estos temas. El tltimo taller fue sobre “Ideas
y Estrategias de las Organizaciones”, en el cual nos dividimos
en 8 grupos. Los campos abordados fueron Concientizacion;
Fortalecimiento; Acceso a la atencién; Recopilacién de datos;
Cooperacion de las partes interesadas; Presencia en medios
sociales; Educacién del paciente y Administraciéon y desarrollo
de voluntarios. Muy buenas ideas se trabajaron sobre estos
temas que son tan importantes para el buen funcionamiento de
las organizaciones y para recargarnos las pilas para continuar
trabajando por una mejor calidad de vida de los pacientes con
IDP.

Comision Directiva AAPIDP

IPOP], Barcelong,
Septiembre 2016 78
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Hacia un programa nacional de cribado neonatal de
Inmunodeficiencias Combinadas Graves

Por: Dra.Silvia Danielian.

Responsable del Laboratorio de Biologia Molecular del Servicio de Inmunologia y
Reumatologia del Hospital de Pediatria Prof. Juan P. Garrahan

La inmunodeficiencia combinada grave (IDCG)
es una enfermedad genética caracterizada por
un déficit profundo de la inmunidad adaptativa,
marcada por la ausencia de linfocitos T. Los
ninos  afectados son  asintomaticos al
nacimiento pero fallecen por infecciones,
generalmente en el primer afio de vida, si no
son diagnosticados y tratados. Son ademéas muy
vulnerables  a infecciones  secundarias
relacionadas a la administracién de vacunas
vivas.

El injerto de células madre hematopoyéticas, o
en algunos pocos casos la terapia génica,
permite reemplazar el fallido sistema inmune y
curar asi a estos nifios. Los datos publicados en
la literatura especializada muestran que la
sobrevida de los portadores de IDCG
diagnosticados antes de los primeros tres meses
de vida es netamente superior a la sobrevida de
aquellos nifios diagnosticados mas tardiamente
(96% vs 66%, respectivamente) .

El diagnéstico precoz de IDCG permitiria una
rapida atencion médica de los recién nacidos
portadores de esta inmunodeficiencia, antes del
desarrollo de las complicaciones infecciosas
severas, mejorando la sobrevida y la calidad de
vida, al disminuir tanto los efectos secundarios
como el costo de los tratamientos.

El desarrollo normal del linfocito T requiere la
produccién de precursores en la médula ésea y
el subsecuente procesamiento de estos
precursores T en el timo. Si bien la IDCG puede
surgir de una gran variedad de defectos
genéticos, en todos los casos es posible detectar
un desarrollo alterado del linfocito T. Un
analisis biolégico denominado Cuantificacion de
los circulos de escision del receptor T (TRECS)
puede realizarse a partir de los cartones de
Guthrie obtenidos en todos los recién nacidos

para las otras pesquisas. Este método es muy
sensible y muy especifico como marcador de la
capacidad de los recién nacidos para producir
linfocitos T. En la dltima década diversos
trabajos mostraron que la cuantificacién de
TRECS permitiria identificar recién nacidos con
linfopenias T graves, dado que en ellos los
TRECS resultan casi indetectables. Los TRECS
son secuencias de ADN escindidas durante la
formacién del receptor T, proceso que como
dijimos se lleva a cabo durante la maduracién
de estas células. Su evaluacién en sangre
periférica resulta una manera muy directa de
cuantificar la salida de linfocitos T maduros del
timo.

El cribado poblacional es el Gnico medio, en la
mayoria de los pacientes, para detectar la IDCG
antes del comienzo de las infecciones graves,
dado que méas del 80% carece de historia
familiar al nacimiento. También es importante
remarcar que la IDCG es la Gnica condicién
patolégica de las evaluadas en la pesquisa
neonatal, que puede ser realmente curada. La
pesquisa neonatal para IDCG mediante Ia
cuantificacién de  TRECS comenzé a
implementarse en el estado de Wisconsin,
Estados Unidos en 2008 y ya se extendié a 26
estados, el distrito de Columbia y a la nacién
Navajo. Los nifios fueron detectados de manera
fiable (ninglin caso de IDCG no pudo ser
detectado en el cribado inicial a partir del
estudio de TRECS y diagnosticado mas tarde) y
rapidamente  referidos a los  centros
inmunolégicos especializados en tratamientos
curativos. Este cribado poblacional pudo
determinar que la incidencia de IDCG en
Estados Unidos seria de 1 en 58,000
nacimientos, mas alta que la estimada
previamente’.

Continda en la pagina siguiente..



A partir de una revisién sistematica de todos los
trabajos publicados que involucran
cuantificacién neonatal de TRECS, el equipo de
van Monfrans en Holanda®, pudo establecer un
punto de corte (25 TRECS/ul de sangre) que
permite detectar al 100% de las IDCG asi como
también al 50% de otras linfopenias T graves. El
avance tecnolégico en estos Ultimos afios llevd
incluso al desarrollo por parte de la empresa
Perkin Elmer de un kit para cuantificacién de
TRECS, el cual logré la marca CE en 2013 y la
aprobacion de la FDA en 2014, habiendo sido
confirmado su buen rendimiento en diversos
estudios internacionales®.

El acceso rapido a una terapia curativa reduce el
impacto social, el tremendo deterioro en la
calidad de vida y el inestimable costo asociado a
una IDCG no diagnosticada. Los analisis de
costo-efectividad aplicados a programas de
cribado neonatal de IDCG publicados a la fecha
concluyen todos ellos que, ademés de salvar
vidas, la deteccién temprana de IDCG se traduce
en una reduccién importante de los costos
globales de asistencia médica en estos
pacientes't6,

En vista de los resultados obtenidos en
diferentes centros internacionales,
consideramos importante plantear en nuestro
medio la posibilidad de wuna pesquisa
generalizada de IDCG. Si bien el estudio de
TRECS en pequefia escala se realiza en nuestro
servicio, resulta necesario proyectar un estudio
prospectivo que tenga como objetivo evaluar la
factibilidad del cribado neonatal generalizado
para IDCG en Argentina, su utilidad clinica,
médico-econémica y la relaciéon costo-
eficacidad. Esta prueba piloto demostraria que
la pesquisa neonatal para IDCG es factible y
aceptable para nuestra poblacion.
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UNA MIRADA SOBRE LA
TRANSICION

En este espacio, los médicos inmunédlogos de
adultos  queremos  compartir  nuestra
concepcidn sobre "la transicién", una etapa
bisagra en la vida de los adolescentes o jévenes
con enfermedades crénicas. Definiremos la
transicion en la atencién de la salud como “el
pasaje planificado de los adolescentes o
adultos jovenes con enfermedades crénicas, de
un sistema de atencién pediatrico a uno de
adultos”

Como todo proceso lleva un tiempo desarrollar
la transicién, suele ser un camino muy
personal y particularmente delineado para
cada paciente. Se inicia cuando el equipo de
salud de pediatria toma la decisién de iniciar
este pasaje, considerando lo mejor para el
adolescente. Se toman en cuenta los cambios
fisicos en el crecimiento del joven, los cambios
psicoldgicos, el cambio de roles de las familias,
las  posibilidades hospitalarias para la
administracion de la  medicacién, el
crecimiento individual y los requerimientos en
cuanto a los centros de internacién, entre otras
cosas. Es importante acompafar a cada
adolescente y su grupo familiar para que
cumplan un rol de participacién activa en este
proceso.

Dentro de los pasos que incluye esta transicion
es fundamental la comunicacién entre los
centros de salud pediatricos y de adultos. En
nuestro caso, como médicos inmundlogos de
un hospital de adultos, mantenemos un canal
de comunicaciéon constante y abierto con cada
centro pediatrico. El objetivo es preparar la
llegada de cada paciente incluso antes de la
primera consulta médica en nuestro hospital.
Dia a dia aprendemos a crear un escenario en
el cual se mantenga una comunicacién fluida

entre ambos equipos profesionales, con
canales de informacién y de confianza. A través
de medios de comunicacién audiovisual (como
la videoconferencia), transferencia de
informacién por via informatica o por via
escrita, el hospital pediatrico envia el material
necesario para preparar el recibimiento de los
pacientes. Nos hacen llegar los resimenes de
historia clinica, datos de laboratorio, estudios
complementarios, datos de contacto y nos
informan las especialidades médicas que cada
paciente va a necesitar en la transicion, con el
objetivo de tener disponible la red médica
necesaria en el hospital de adultos.

Existen diferentes metas durante la transicién.
Lo principal es asegurar el cuidado médico de
calidad, mantener el cuidado apropiado para
cada etapa de la vida y constituir una
asistencia especializada de la salud de forma
ininterrumpida mientras el joven transita de la
adolescencia hacia la adultez.

Es fundamental el apoyo que ambos centros de
atencidon ofrecen al paciente en el proceso,
colaborando con que gradualmente cada joven
esté a cargo y sea el responsable de su
enfermedad y su cuidado. El proceso de
transicion se desarrolla en la medida en que
ocurre un sano cambio en el enfoque de la
familia hacia el paciente, su seguimiento y su
tratamiento. Esto quiere decir el joven va
tomando un rol protagénico en el cuidado de
su salud, mientras que la

familia ocupa un lugar secundario y de
respaldo. El adolescente toma conocimiento y
responsabilidad en el manejo de su
enfermedad.

Continda en la pagina siguiente..



Una de las dificultades que surgen en este
pasaje son los miedos a los cambios, como el
cambio de hospital y de equipo médico o el
temor a los cambios de roles. Sin embargo, el
cambio que enfrenta la familia cuando un
paciente con diagnéstico de inmunodeficiencia
primaria inicia la transicion acompafia el
mayor logro de esa misma familia y de todo el
equipo médico: “nuestro nifio ha crecido”.

Desde el punto de vista de los inmunélogos de
adultos, trabajar en conjunto para el proceso
de transiciéon es todo un desafio ya que las
familias muchas veces viven ese cambio con
miedo, angustia e incertidumbre. Nuestro
desafio es ganar la confianza de la familia y del
paciente que estd creciendo. Ganar esta
confianza tiene dos aspectos. Primero, la
pericia y capacitacién médica en enfermedades
poco frecuentes en adultos. La confianza
comienza a partir de la recomendacién del
inmundélogo pediatra, que deriva al paciente
hacia el médico de adultos, considerando que
esta transicion es lo indicado para esta nueva
etapa de la vida. Como segundo aspecto para
ganar la confianza, se requiere la calidad y la
calidez en el trato que necesitan el adolescente
y su familia, quienes transitan este proceso.

En cuanto al enfoque asistencial, se van
desarrollando herramientas para acompafar
los procesos de crecimiento. En la actualidad,
disponemos de nuevas medios para
mantenernos en contacto con el paciente,
como grupos y redes sociales. Brindamos
facilidades para solicitar turnos por Internet o
por teléfono, casillas de mail para
comunicaciéon de dudas. Al acompafiar el
crecimiento de los  adolescentes es
fundamental mantenerlos informados vy
actualizados sobre su enfermedad, en paralelo
con la asistencia hospitalaria y el tratamiento
médico.

Como ya dijimos, la transicién es un proceso
que inicia formalmente cuando el equipo
pediatrico contempla la idea que el paciente

debe iniciar su pasaje hacia la atencién de
adultos. Se sucede un periodo de intercambio
de informacién hospitalaria. Y luego un tiempo
en el cual la paciente continua asistiendo de
forma intercalada tanto a hospital pediatrico
como al hospital de adultos. Es importante,
durante este periodo, que el paciente y la
familia se interioricen en los diferentes
tramites administrativos necesarios para la
provision de la medicacién, los cambios en
cuanto a las rutinas asistenciales y la necesidad
de consulta o transicion a diferentes
especialistas tratantes (neumonologia,
hematologia, otorrinolaringologia,
gastroenterologia, etc). En este proceso, el
adolescente toma un rol mas activo e
independiente en cuanto a los aspectos de
tratamiento y seguimiento de su enfermedad.
El proceso de transiciéon finaliza con la
transferencia, cuando el paciente mantiene su
seguimiento exclusivo en el hospital de
adultos. Con la tranquilidad de saber que sus
médicos de adultos mantienen contacto y
comunicaciéon con sus médicos de etapa
pediatrica.

Le agradecemos a la asociacién por darnos la
oportunidad de contarles nuestro enfoque, y
un poco del trabajo diario, en cuanto a la
transicion de pacientes y familias con
inmunodeficiencia primarias desde el hospital
pediatrico al hospital de adultos. Seguimos
trabajando juntos,

sobreponiéndonos a los obstaculos y poniendo
todo para brindarles la mejor asistencia
integral en salud a nuestros pacientes.

Leila R. Ferreyra Mufarregue
Medica Inmunéloga.

Seccién Inmunologia. Hospital Nacional
“Alejandro Posadas”.

http://www.hospitalposadas.gov.ar/asistenc
ial/inmunologia/



Historia de vida

Por Susana Maria José Rioja

Mi hijo Pablo Daniel Mendieta Rioja ( 19 afios ), desde los 4 afios sufria de otitis repetitivas
incluso en un afo hizo 18, hasta que en el Hospital Garrahan lo derivaron a Inmunologia y lo vio
el Dr. Matias Oleastro que luego de varios estudios y andlisis le diagnostico una

Agamaglobulinemia ligada al cromosoma x, ademés retraso madurativo y autismo.

Hace 15 afios que recibe gammaglobulina y gracias al haber descubierto su enfermedad comenzé
a tener mejor salud. Por su retraso y autismo siempre fue un tema pincharlo, pero por suerte
ahora recibe la medicacién muy pasivamente, igual todos estos afios fueron muy estresantes y
con mucha angustia, pero siempre la sonrisa de mi hijo y su valentia me ensefian el dia a dia que
se puede. Llegaron los 16 afios y en el Garrahan me decian que habia que pasarlo a un Hospital
de adultos y ahi la angustia y las dudas aumentaron. ({Qué va a ser cuando otros enfermeros
vean que es dificil pincharlo? (Lo van a comprender? /Los médicos sabran tratarlo? ¢El lugar le
hara bien a mi hijo? ¢Pablo es autista aceptara el cambio? Fui a un hospital en capital y mi
angustia crecia al ver o notar el poco interés en el diagndstico de mi hijo, decia Dios mio que va
a ser de la vida de mi hijo... pero llegue al Hospital Posadas con un turno con la Dra. Leila
Ferreyra una profesional de 10, humana, con principios y genes médicos bajo su piel e
incondicional con el compromiso hacia los pacientes, un encanto y bueno nos dijo porque no
conociamos el lugar para ver que nos parecia y a primera vista no nos gusté. Vino una segunda
consulta la cual fuimos con Pablo y casi me muero de amor de ver cémo a Pablo le agrado o
mejor dicho sentir el amor de cada uno de los enfermeros en el saludo y quedamos que
volveriamos a verlos con la gama. Comenz a recibir gammaglobulina el 1 de diciembre del 2015

y comenz6 una nueva vida para él y para nosotros.

“EL SUENO DE ANA”

Ana fue diagnosticada a los 4 afios de edad con Sindrome
4 iAyUdemOS a . Cerebeloso de Ataxia Telangiectasia. Hoy, su suefio es poder
. viajar a Disney para sus 15, y para lograrlo vende cuentitos
cumplir el

pintados por ella misma.
suefio de Ana

i

Enterate aca de como podés ayudarla:

%

www.facebook.com/El-Suefio-de-Ana
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