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Publicacioé de
divulgacic cientificai
social de I'Hospital Sant
Joan de Déu Barcelona

L'atencio sanitaria ofereix als pacients cada vegada millors fractaments per una
curacié completa o per una millora en la seva qualitat de vida, i ho fa gracies ala
recerca, la innovacio, els avencas tecnologics i, sobretot, a l'esforg i la dedicacio
dels professionals que s'hi dediquen. La contribucié de I'administracio publica i de
la societat civil - a través de fundacions, assaciacions, empreses i families - s6n
fonamentals per mantenir aquesta millora constant.

En el cas de I'Hospital Sant Joan de Déu, aquests avengos es produeixen en di-
ferents ambits. Un d'ells, molf rellevant, és el de les malalties minoritaries pedia-
friques, que es veurt impulsat a partir de la posada en marxa, el 2026, d'Unicas
SJD, un centre pioner a nivell infernacional en la recerca i I'atencio de les patolo-
gies poc frequents. Incloura diverses plataformes per realitzar estudis de genomi-
ca, mefaboldmica i radidmica, aixi com un cenfre de caracteritzacio multimodal
infantil. També podra oferir ferapia génica, cellular, neuromodulacio i estimulacid
cerebral profunda. L'objectiu és que els menors afectats puguin ser diagnosticats
abans i accedir a noves tertipies avancades i més personalitzades. Es un exem-
ple també de la implicacio de la societat civil, amb una aportacio molt rellevant
de la Fundacio Amancio Orfega i el suport sostingut de la Fundacio “la Caixa” i la
Fundacioé Privada Daniel Bravo Andreu.

En aquest nimero de la revista Paidhos incloem un arficle sobre aquest gran pro-
jecte, perd tambeé sobre altres iniciatives que demostren el dinamisme d'un hos-
pital capdavanter com el nostre en la millora constant de I'atencio als pacients i
les seves families. Alguns exemples son les infervencions amb cirurgia robofica
per cardiopaties congenites, la nova plataforma per a la produccio i el desenvolu-
pament de ferapies avangades o la criopreservacio de feixit ovaric per protegir la
fertilitat futura de les nenes fractades d'un cancer.

Pero la innavacio i la tecnologia ha d'anar acompanyades de I'humanisme entes
com una atencid holistica a la persona. Una mostra és la nova unitat ferapeutica
per al fractament dels pacients amb frastorns greus de la conducta alimentaria
que inclou I'ingrés durant unes setmanes del pacient amb la seva familia. La con-
solidacid del nostre Consell de Families, la historia clinica per a pacients amb ne-
cessitats especials i 'optimitzacio de I'accés vends per part d'especialistes infer-
meres son altres exemples del nostre interes per millorar I'experiencia del pacient.

Fa aproximadament un any, vam rebre a dues pacients molt especials, la Khadi-
jaila Cherive, que estaven unides per I'abdomen i procedien d'una zona rural de
Mauritania. La infervencid quirdrgica de separacio va ser un exit i les dues nenes
fan una vida normal al seu pais gracies als nostres equips de cirurgia i neonatolo-
gia, a I'Exercit de I'Aire espanyol i al nostre programa solidari Cuida'm. Una exem-
ple més d'innovacio, compromis i salidaritat, que son valors fonamentals de Sant
Joan de Déu.

Manel del Castillo
Director gerent
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona



SJD

Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital

Coordinacio
Departament de Marqueting
i Comunicaci¢ de I'Hospital
Sant Joan de Déu

Disseny grafic
helioom comunicaciony
marketing S.L.
657.651.022

Fotografies
Departament de Marqueting
i Comunicacio de I'Hospital
Sant Joan de Déu

Foto de portada
Francisco Avia__Hospital
Clinic Barcelona

Hospital Sant Joan de Déu

Pg. Sant Joan de Déuy, 2
08950 Esplugues de Llobregat
Tel. 932532100

www.sjdhospitalbarcelona.org

PAIDHOS 19 | Hospital Sant Joan de Déu

NUMERO 19
DESEMBRE 2024

Sumari

Unicas Sant Joan de Déu, un centre pioner en la recerca
de les malalties minoritaries que serd una realitat el 2026..........c..ccoccocoeeeeeeo 4

Primeres infervencions amb cirurgia robotica per
pacients pediatrics amb cardiopaties CONGENITES. ......o..vvevvveeeeeeeeeeen, 6

Unitat terapeutica pionera per al tractament dels
frastorns de la conducta alimentaria Molt greus. e 8

Lentorn familiar i escolar és clau per superar les dificultats
associades als trastorns del neurodesenvolupament i reduir
Bl FTACAS BSCOIAN. ..o 10

Nova plataforma per a la produccic i el desenvolupament de
TErAPIES OVANCAUBS. ..o 12

Primera ferapia genica per a un nen menor de 4 anys amb
malaltia neuromuscular de DUCNENNE. ..o, 14

Intervencio pionera per reparar dues malformacions que
causaven una greu insuficiencia respiratoria a un NAdo..........cccceveeeeveeenn.e. 16

Una innovadora analisi genética de Sant Joan de Déu i CNAG
diagnostica amb exit a 23 infants amb malalties neuromusculars.............. 18

El nou rol de la infermeria pediatrica en el
Sisterna d'EMergencies MEAIQUES. ..o 20

Khadija i Cherive, les siameses sotmeses fa un any a
una cirurgia per separar-les, fan una vida normal al seu pais. .......cccco.ee...... 22

Referents en criopreservacio de feixit ovaric per protegir
la fertilitat futura de les nenes fractades d'un CANCET..........cccvevceeevecveeeae. 24

Entrevista amb Angel Montero Carcaboso, lider del Grup Tractament

del Cancer Pediatric al SUD Pediatric Cancer Center Barcelona. ................. 26
Cingue aniversari del Consell de FAMIIES........ooovvooieoeoeeeeeeeeeeeeeeee 30
L'altra historia clinica dels pacients amb necessitats especials.................... 32
Optimitzar I'accés venads per millorar I'experiencia del pacient. ........cc........... 34




PAIDHOS 19 | Hospital Sant Joan de Déu

Unicas Sant Joan de Déu, un
centre pioner en la recerca

de les malalties minoritaries
que sera una realitat el 2026

'Hospital Sant Joan de Déu Barcelona i
la Fundacio Amancio Ortega han signat
recentment un conveni de collaboracio
per impulsar la recerca en les malalties
minoritaries (EEMM). L'acte es va celebrar
al centre hospitalari mateix, amb l'assis-
fencia de la presidenta de la Fundacio,
Flora Pérez Marcofe, i el director gerent
de I'Hospital, Manel del Castillo.

La Fundacié Amancio Ortega aportard
prop de 60 milions d'euros per a la cons-
truccid i equipament d’un centre pio-
ner a nivell internacional en la recerca
i atencid de les malalties minoritaries,
anomenat “Unicas Sant Joan de Déu”,
que s'esta construint en uns terrenys
propers a I'Hospital cedits per Ajunta-
ment d'Esplugues de Llobregat. Es pre-
veu que enfri en funcionament a princi-
pis del 2026.

Amb una superficie de gairebé 14.000
metres quadrats on es construiran sis
plantes d'algada, el centre disposara de
les installacions més avancades per a

la recerca i fractament de les malalties
minoritaries: diverses plataformes per
realitzar estudis de genomica, metabolo-
mica i radiomica, aixi com un centre de
caracteritzacié multimodal infantil. Tam-
bé podra oferir noves terapies com ara la

ferapia genica i celular o la neuromodu-
lacio i I'estimulacio cerebral profunda.

Gracies a aquest centre, 'Hospital Sant
Joan de Déu impulsara el coneixement
de les malalties minoritaries mitjangant
la recerca i I'aplicacio de noves ferapies.
El 80% dels casos de persones que te-
nen una malaltia minoritaria (uns 3
milions a Espanya) apareixen a I'edat
pediatrica. Aquests pacients passen

una mitjana de més de 3 anys fins que
aconsegueixen un diagnostic especi-
fic, i requereixen desplacar-se de la se-
va comunitat per aconseguir-ho. Aquest
centre permetra que els menors afec-
tats per aquestes patologies podran ser
diagnosticats amb més antelacid i ac-
cedir a noves terapies avangades i trac-
taments innovadors personalitzats.

El centre formardr part de la Xarxa Uni-
cas, una xarxa formada per 30 hospitals
de tof Espanya i impulsada per I'Hospital
Sant Joan de Déu i la Federacié Espan-
yola de Malalties Rares (FEDER). Aquesta
xarxa té com a objectiu promoure l'infer-
canvi d'informacio i compartir coneixe-
ments en diagnostic de precisio i noves
ferapies, per beneficiar aixi a fots els pa-
cients pediafrics, amb independéncia del
lloc d’'Espanya on resideixin.

Referent en
malalties

° ° < L]
minoritaries
L'Hospital Sant Joan de Déu ha registrat
importants avencos en I'dltima decada
al camp de les malalties minoritaries a
la infancia gracies a la collaboracié amb
les administracions publiques i al suport
sostingut de la societat civil. Donacions
d'entitats com ara la Fundacio “la Caixa”
i la Fundacic Daniel Bravo Andreu, prin-
cipals mecenes del sector de salut i de
recerca a Catalunya, han permes posar
en marxa diferents iniciatives adrecades
als pacients amb patologia infrequent.
Fruit d'aquesta collaboracio entre dife-
renfs institucions son projectes com el
SJD Pediatric Cancer Center Barcelona,
un cenfre monografic per al cancer in-
fantil, o la Casa de Sofia, el primer centre
espanyol d'atencio sociosanitaria per a
infants i adolescents amb malalties cro-
niques.

El projecte de centre de medicina de pre-
cisié Unicas SJD compta també amb

la collaboracio d'altres entitats a més

de la Fundacié Amancio Ortega, com la



Fundacio Leo Messii la Stavros Niarchos
Foundation, enfitats que faran possible
el desenvolupament d'altres plataformes
claus per a l'atencio de aquests pacients
com és el cas del Clinical Command
Center, en fase inicial de funcionament,
que ofereix serveis de felemedicina i mo-
nitoritzacio a distancia.

Segons Manel del Castillo, director ge-
rent de I'Hospital Sant Joan de Déu, “la
contribucio de la Fundacié Amancio Or-
fega per posar en marxa aquest centre
és un pas important per a les families
amb infants amb malalties minoritaries
i fambeé per als especialistes que s'hi de-
diquen a aquestes patfologies”. | afegeix:
“en nom de tofs ells, moltes gracies per
ajudar-nos a fer aquest salt qualitatiu i
quantitatiu fant en l'assistencia com en
la recerca d'unes malalties que son uni-
ques i cada cop menys invisibles”.

Fundacion
Amancio Ortega

La Fundacio Amancio Ortega desenvolu-
pa projectes en els ambits de I'educacio
i el benestar social a fravés de la colla-
boracié amb institucions consolidades

en l'atencio a persones i collectius vul-
nerables. En els darrers anys, ha posat
en marxa convenis de collaboracio per
a la creacio del Centre de Rehabilitacio
Neurologica amb I'enfitat NIPACE a Gua-
dalajara, el Centre d’Atencid Integral de
Cures Palliatives Pediatriques amb la
Fundacion Porgueviven i, al camp de les
malalties minaritaries un acord amb FE-
DER per al suport a la recerca, diagnos-
fic i aplicacio de terapies avancades en
pacients.

El cas del Santiago

S'estima que uns 3 milions de persones
a Espanya tenen una malalfia minori-
faria que, en el 80% dels casos, debuta a
I'edat pediatrica. Moltes vegades aquests
pacients passen anys -una mitjana de
4- fins que aconsegueixen un diagnos-
fic especific, requerint desplacar-se de
la seva comunitat per aconseguir-ho. Un
exemple n'és Santiago, un nen de 9 anys
i resident a Navarra.

Als 7 anys, Santiago va comencar a pre-
sentar simpfomes d'una malaltia ultra-
minoritaria anomenada DYT-TORIA, una
patologia neurologica que li provocava
contraccions involuntaries als musculs

de les extremitats inferiors. La situacio
clinica va anar empitjorant progressi-
vament fins que finalment va perdre la
capacitat per caminar, necessitant la
ufilitzacio d'una cadira de rodes per des-
placar-se.

Després de multiples visites, un espe-
cialista de Navarra, va sospitar que es
podria tractar d'una disfonia i va derivar
Santiago a I'Hospital Sant Joan de Déu.
El pacient va ser infervingut per un equip
del servei de Neurocirurgia que dirigeix
el Dr. José Hinojosa, que li va implantar
un dispositiu d'esfimulacio cerebral pro-
funda. Un mes i mig després, el pacient
ja anava a la consulta caminant. Actual-
ment, dos anys després de la inferven-
cio, Santiago camina amb normalitat i
pof jugar i porfar una vida com qualsevol
nen de la seva edat.

El cas del Santiago és un exemple dels
fractaments que es preveu impulsar
amb el nou centre per a les malalties mi-
noritaries de I'Hospital Sant Joan de Déu
i amb la Xarxa Unicos.
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Sant Joan de Déu i el Clinic
s'alien per oferir una atencio
conjunta als infants nascuts
amb cardiopaties congenites

L'Hospital Sant Joan de Déu i I'Hospital Clinic Barcelona han creat

un centre de cardiopaties congénites per oferir una atencié conjunta
i, durant totes les etapes de la vida, als infants que neixen amb una
malformacio al cor. Aquesta alianca ha permés, a més, comencar

a aplicar en la poblacié infantil cirurgies cardiaques minimament
invasives ja implantades i consolidades en els adults com les cirurgia

robotica i torocoscopica.

Cada any neixen a Catalunya 600 infants
amb una cardiopatia congenita, ja sigui
un problema estructural de cor (a les ca-
vitats o de les valvules cardiaques, per
exemple) o de grans vasos del torax. En
el 30% dels casos, es fracta d'una car-
diopatia greu. Gracies als avencos de les
darreres décades, un 95% d'aquests in-
fants arriben a I'edat adulta, perd ho fan
amb unes necessitats molt especifiques.

A partir d'ara, un mateix equip de pro-
fessionals seguira aquests pacients i

els tractara al llarg de tota la vida. “Léxit
en el maneig del pacient amb malaltia
cardiovascular es basa en I'assistencia
multidisciplinaria d'alta qualitatien una
estrategia de seguiment a llarg fermini
que asseguri la continuitat durant la vida
adulfa. Per aixd, comptar amb un centre
especialitzat, infegrat i amb visio tfrans-

versal és clau per a millorar la qualitat en
I'assistencia d'aquests pacients”, explica
Daniel Pereda, director del Centre de Car-
diopaties Congénites Sant Joan de Déu -
Clinic Barcelona.

El nou centre té dos seus -una, a Sant
Joan de Déu, i una altra, a I'Hospital Cli-
nic Barcelona- que, en conjunt, ofereixen
una cartera de serveis completa i com-
plementaria, i que disposa d'un equip in-
fegrat per un equip de 23 professionals
que inclou cirurgians cardiovasculars,
cardiolegs, pediatres i anestesiolegs.

La creacid d'aquest centre fruit de
I'alianga entre Sant Joan de Déu i el Clinic
Barcelona ha permes, a més, estendre

a la poblacid infantil tecniques quirdrgi-
ques que fins ara no s'aplicaven en I'am-
bit de la cirurgia cardiaoca pediatrica, pero

estaven ja implantades en la d'adults,
com és el cas de les cirurgies minima-
ment invasives foracoscopiques i robo-
fiques.

Fins ara, els infants i joves afectats de
cardiopaties congénites que havien de
passar per quirofan eren intervinguts mi-
fjancant cirurgia oberta, el que allargava
el periode postoperatori i recuperacio del
pacient, a més de causar-los un major
perjudici estetic.

El nou Centre de Cardiopaties Congeni-
fes Sant Joan de Déu - Clinic Barcelona
ha dut a ferme enfre l'octubre de 2023

i desembre de 2024 nou infervencions
d'aquest fipus en infants. En quatre ca-
S0s, els professionals han optat per una
cirurgia forocoscopica, que consisteix a
fer unes pefifes incisions al forax del nen
per infroduir un dispositiu amb una ca-
mera de video que els permeti veure la
Zona quirdrgica i els estris necessaris per
durla infervencio. La primera nena ope-
rada mitfjangant aquesta técnica presen-
fava un fumor al cor que calia resecar. La
pacient de menor edat operada aixi fins
ara al centre ha estat una pacient de 6
anys.



Primer cas de cirurgia robotica en infants

En cinc casas més, els professionals
han optat per cirurgia cardiaca robotica.
La primera pacient pediafrica intervingu-
da amb I'ajuda d'un robot ha estat una
noia de 13 anys i veina del Pais Basc que
presentava una comunicacio Inferauri-
cular congenita del fipus osfium primum
(tenia les dues auricules connectades)

i un defecte en la valvula mitral. Aques-
tes malformacions li provocaven una
circulacio anomala de la sang dins del
cor i un desequilibri que sobrecarregava
lo banda dreta del cori, a llarg termini, li
causava insuficiencia cardiaca.

En el cas d'aquesta pacient, a més, la
patologia es veia agreujada per una es-
coliosi molt accentuada que dificulta-
va l'accés al cor. Per aixo, els cirurgians
cardiacs van optar per fer servir un robot
quirdrgic que, a través de quatre peti-
tes incisions en el torax de la pacient (de
8 milimetres de diametre cadascuna),
els va permetre introduir una camera en
el cor per veure la zona quirdrgica i els
estris necessaris per dur a terme la in-
fervencid. D'aquesta manera, un equip
medic del Centre de Cardiopaties Conge-
nites va aconseguir fancar, d'una banda,
la connexio entre les dues auricules i,
d'una altra, reparar la valvula mitral dan-
yada. La infervencio, que va tenir lloc al

novembre, va durar quatre hores i hivan
intervenir una desena de professionals.

El segon pacient intervingut mitjancant
cirurgia cardiaca robofica és un jove

de 15 anys que fa mesos va ser tractat
d’una comunicacio inferauricular mit-
jancant cateterisme i havia presentat
una infeccio del dispositiu de tancament
(endocarditis).

Pereda explica que, en el cas dels in-
fants, la cirurgia robotica esta limitada
a la mida i edat dels pacients perque
els estris quirdrgics han esfatideats i
dissenyats a mida dels adults. Per aixo,
ara mateix els cirurgians es plantegen
aquesta opcié nomeés en els infants
meés grans i adolescents. Els principals
pacients candidats a sotmetre’s a una
infervencio d'aquest fipus sén els que
pateixen les seguents patologies: comu-
nicacions interauriculars [sempre que
no es puguin resoldre amb un cateteris-
me), problemes en les valvules mitral o
fricuspide o fumors cardiacs. La previsio
€s operar mitjangant cirurgia robotica
minimament invasiva una dotzena de
pacients cada any i comencgar amb una
activitat anual de 20 cirurgies toracos-
copiques.

lu Teixido, 15 anys

Un dels primers pacients pediatrics
operats del cor mitfjancant cirurgia
robotica

“Al meu germa el van
operar del cor poques
hores després de
néixer i li van deixar
una cicatriu molt gran
al pit. Jo no volia que
em quedés comaell.”

~N
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Primera unitat terapeutica per

al tractament dels trastorns de

la conducta alimentaria molt
greus en infants i adolescents

Aquesta unitat preveu I'ingrés
de la familia i de la pacient en un
apartament proper a I'Hospital.

'Hospital Sant Joan de Déu Barcelona
ha posat en marxa una unitat que ofe-
reix una resposta intensiva i integral als
Cas0s MEs greus i complexes de frastor-
ns de la conducta alimentaria (TCA) en
nenes i adolescents menors de 18 anys
que no han pogut ser estabilitzades, fot

i portar més d'un any en fractament en
hospitalitzacio total o parcial. Aquesta
unitat, per primer cop a I'Estat, preveu
I'ingrés de la familia i de la pacient en un
apartament proper a I'Hospital.

Els frastorns de la conducta alimentaria
han esdevingut un dels trastorns més
prevalents en els centres de salut men-
fal. Afecten a enfre un 5iun 8% de la
poblacié adolescent ijove. En un de ca-
da dos casos, es manifesten abans dels
14 anys i un 20-30% evoluciona cap @

la cronicitat. La nova Unitat Terapeuti-
ca TCA d'alta complexitat infantojuvenil,
creada a I'Hospital Sant Joan de Déu i
anomenada UTTCA-Minerva, prefén re-
duir el periode d’'hospitalitzacio d'aques-

fes noies i desplacar el fractament al
seu entorn natural per incrementar les
garanties d'éxit i evitar la cronicitat de la
malaltia.

La unitat facilita un programa de frac-
fament intensiu que aforga a la familia
un paper clau de suport, empoderant-la
i donant-li eines per fer front a la malal-
fia. "Per abordar amb exit els trasforns
de la conducta alimentaria, és necessari
un tractament infensiu i implicar a la fa-
milia. Per aix0, el tractament se centra

a apoderar la familia, fomentar I'auto-
nomia del pacient i la seva infegracio en
la comunitat’ explica I'Eduard Serrano,
doctor en psicologia i cap de la Unitat de
TCA de I'Hospital Sant Joan de Déu.

Es fracta d'una resposta innovadora i efi-
cac ala necessitat assistencial d'aques-
fes pacients que requereixen una afen-
ci6 altament especialitzada, ja que, fins
ara, no existia al sistema sanitari public
cap dispositiu especific per a l'atencié
dels TCA d'alta complexitat en pacients
exclusivament pediatrics. La nova unitat
dona cobertura a tota Catalunya i for-
ma part del Pla de Millora d’Atencio a les
persones amb Trastorns de la Conducta

Alimentaria, presentat pel Departament
de Salut I'any 2023. Té una capacitat per
afendre de manera simultania 20 pa-
cients i té previst poder fractar-ne al llarg
de I'any uns 60, ja que el fractament que
ofereix té una durada aproximada d'uns
4 mesos.

Un equip infegrat per una dofzena de
professionals de diferents disciplines
-psicolegs, psiquiatres, nufricionistes,
infermers, TCAls educadors i freballadors
socials i una docent- avalua la comple-
xitat de cada cas, realitza un diagnostic
diferencial i dissenya el pla de tracta-
ment.

Aquests professionals disposen d'un
sistfema de moniforatge que, a través
d'una pantalla situada a la sala de fre-
ball, els permet coneixer en tot moment,
i en temps real, I'evolucio de fofes les
pacients que estan sent fractades a la
unitat mitjangant diferents parametres
com, per exemple, el pes, saturacio, ten-
sio, dies d'ingrés, entre d'altres. Aquesta
informacio els resulta de molta ufilitat
per decidir el fractament a seguir en ca-
da moment.



Un fractament
intensiu en 4 fases

La nova unitat ofereix un
fractament que inclou, com
a novetat, accions terapeu-
figues infensives en I'ambit
familiari en I'entorn natural
de la pacient. Preveu quatre
fases amb un pla d'atencio
terapeutica que va decreixent
de manera progressiva fins
que la pacient és vinculada
als dispositius de TCA de re-
ferencia del seu territori.

la fase:
Hospitalitzacio de la pacient.

La pacient és ingressada a I'Hospital en
un espai que ha estat especialment ha-
bilitat i té quatre habitacions (3 dobles

i una individual), dues sales polivalents

i un espai de calma. Durant aquest in-
grés, gue es preveu que fingui una dura-
da mifjana de 30 dies, els professionals
freballen per aconseguir que la pacient
recuperi un patré d'alimentacio saluda-
ble. També s'inicia 'empoderament a la
familia a fravés de la metodologia family
meal, “que consisteix a reproduir un apat
en familia sota 'acompanyament de
I'equip assistencial per guiar les inferven-
cions i proporcionar eines pel millor ma-
neig nutricional i emocional de la perso-
na afectada’, explica Angeles Lopez, cap
Infermera de Salut mental de I'Hospital
Sant Joan de Déu. Aquesta area d’hospi-
falitzacio té una capacitat de 7 llits.

2a fase:
Ingrés de la familia i la
pacient en un apartament.

En aquesta segona fase s'incorpora la
familia al tractament traslladant-se a
viure amb la pacient en un dels aparta-
ments que I'Hospital ha habilitat a prop
del centre. Allg, els professionals conti-
nuen el fractament amb la pacient -que
consisteix en terapies de caracter indi-
vidual i grupal- i empoderen la familia
perque disposi d'eines que els permetin
fer front a les situacions que es donen en

la vida quotidiana a consequencia de la
malaltia. Aquest periode del fractament
té una durada mitjana de 15 dies, fof i
que s'adapta a les necessitats de cada
cas.

3a fase:
Trasllat a domicili i
tfractament domiciliari.

Un cop els professionals consideren que
la familia i la pacient estan preparades
per reincorporar-se a la seva vida habi-
fual, tornen a casa i, a partir de llavors,
son els professionals els que es des-
placen periodicament al domicili de la
pacient per confinuar el fractament. En
aquesta efapa, els professionals freba-
llen per afavorir, d'una banda, I'autono-
mia de la pacient respecte a l'alimenta-
cio, id'una altrg, lo seva fornada a I'esco-
la. Aquest periode t€ una durada estima-
da de 60 dies.

4a fase:
Vinculacio a la Unitat de TCA
de referencia.

Es I'Gltima etapa del fractament en qué
I'equip de professionals de I'Hospital
acompanyen a la pacient en la seva deri-
vacié a la Unitat de TCA (UTCA) de la seva
zona de referencia. L'objectiu s assegu-
rar la confinuitat assistencial del procés
ferapeutic. Les quatre fases del fracta-
ment tenen, en fotal, una durada aproxi-
mada d'uns 4 mesos.
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L'entorn familiar i escolar és clau per superar
les dificultats associades als trastorns del
neurodesenvolupament i reduir el fracas escolar

Un 13% dels joves espanyols d'enfre 18 i
24 anys no han completat els seus esfu-
dis de secundaria. Es tracta de la segona
faxa més alta de la Unié Europea, nomeés
superada per Romania (15,3%). Molts
factors poden incidir en I'abandonament
escolar dels joves, pero un d'important -i
reconegut en una resolucio dictada ja el
2011 pel Parlament Europeu- son les di-
ficultats d'aprenentatge.

El darrer informe FAROS elaborat per
I'Escola de Salut de I'Hospital Sant Joan
de Déu Barcelona aborda, precisament,
alguns dels frastorns del neurodesen-
volupament (TND) que dificulten aquest
aprenentatge. Els autors exposen que,
fot i que diferents lleis, decrets i reso-
lucions vigents en 'actualitat apunten i
promouen accions per a una educacio
inclusiva, la realitat és que les inferven-
cions es duen a terme quan es produeix

el fracas i no abans, per prevenir-lo, com
seria aconsellable.

Els avencgos aconseguits, en els darrers
anys, en el camp de les neuraciencies
han permes coneixer amb meés profun-
ditat com apren el cervell i han posat

de manifest que no incideix només la
genetica siné fambé factors externs. Es
important que aquest coneixement arri-
bi als docents i a les families, perqué els
pot ser de moalta utilitat a I'hora d'enfo-
car el procés d'ensenyament -sigui en
condicions normals o0 en un confext de
dificultat- per afrontar amb més exit les
dificultats que presenten els infants amb
frastorns del neurodesenvolupament
com la discalculio, disléxia, TDAH, aufis-
me, entre d'alires.

La familia té una gran importancia en el
desenvolupament del nen. Moltes fami-

lies femen que es discrimini el seu fill per
ser diferent. Els hem d'acompanyar, aju-
dar a entendre el diagnostic, potenciar
els aspectes favorables i disminuir-ne
els aspectes negatius donant-los eines
per manegar les dificultats del nen o
nena. El paper de la familia és clau per
augmentar les oportunitats d'aprenen-
tatge’, explica Roser Colomé, coordina-
dora del treball.

L'informe detalla una amplia varietat
d'adequacions que els mestres poden
fer a l'aula per atendre la neurodiversitat,
perd fambé dona a congixer quins habits
saludables afavoreixen el desenvolupa-
ment del cervell i quines infervencions
aconsellen els professionals que es po-
den dur a ferme en I'enforn d'aquests
infants, en la seva vida quotidiana, amb
I'objectiu de readaptar els circuits neuro-
nals del seu cervell.



D'esquerra a drefa: Anna Lépez, Josep Serrat, Roser Colomé i Montse Gomez

Que son els trastorns del neurodesenvolupament?

Son un grup ampli de condicions hetero-
genies que s'originen durant el desenvo-
lupament cerebral i es caracteritzen per
tenir alguna alteracié/dificultat en I'ad-
quisicio de certes habilitats cognitives
com el llenguatge, la lectura, el proces-
sament matematica, que incideix en la
seva capacitat d'atencio o la seva capa-

Quan i com tractar-los?

La neurociencia ens indica que hi ha pe-
riodes critics per al desenvolupament
de determinades habilitats i en les quals
es pof infervenir. Aixi, I'etapa d'educacio
primaria és especialment indicada per
incidir i actuar sobre les funcions ce-
rebrals deficitaries. En secundaria, en
canvi, la capacitat de plasticitat cerebral
€s més baixa i el marge d'infervencio,
menor. En aquests casos, l'actuacio es
limita a la recerca d'estrategies per com-
pensar les dificultats.

L'informe exposa quins senyals poden
alertar gue un infant presenta un TND, i
detalla com es fa el diagnaostic i es fracta

citat de relacionar-se amb els altres.

Aguests trasforns, que afecten entre un
5iun15% de la poblacio en edat esco-
lar, fenen una repercussio negativa en el
progrés de I'infant. | no es curen perque
no s6n una malaltia, sind una forma di-
ferent de desenvolupament que deriva

actualment la disléxia, els frastorns del
desenvolupament del llenguatge, el tras-
forn per deficit d'atencié amb hiperac-
fivitat, la discalculia, el frastorn de I'es-
pectre autisme i la discapacitat intellec-
tual i el funcionament intellectual limit.

A meés, dona a caoneixer les noves linies
de recerca que s'estan impulsant per
millorar el diagnastic i tractament dels
frastorns del neurodesenvolupament.

En concret, els investigadors estan fre-
ballant per mirar d'identificar biomarca-
dors dels TND que permetin millorar el
diagnostic. També estan duent a terme
diversos assaigs per avaluar l'eficacia de

Intervencions en I’'entorn familiar i escolar

Els autors de I'informe consideren que
I'activitat fisica és clau per reordenar les
xarxes cerebrals, millorar la neuroplasti-
citat, millorar la memoria i I'autocontrol.
Per qix0, proposen infroduir a les escoles
una sessio diaria d'exercici fisic d'almen-
ys frenta minuts. També ressalten la im-
portancia d'instruir els infants en practi-

ques de respiracio profunda i el mindful-
ness, per que activen zones del cervell
claus per a la cognicid, la memoria i el
processament de les emocions.

La son afavoreix també la neurogénesi.
Per aixo, és recomanable que els infants
d'entre 811 anys dormin al voltant d'11
hores i els adolescents, 9.

en una forma diferent de funcionar. Si
aquests frastorns no es defectenino es
donen les gjudes necessaries que per-
metin compensar les dificultats, tindran
una repercussio imporftant en el benestar
fisic i mental dels infants i de les seves
families.

la neuromodulacio, que busca activar o
desactivar xarxes neuronals mitjancant
fecnigues no invasiva com l'estimulacio
cerebral magnetica o electrica en zones
concretfes del cervell. Aquestes tecni-
ques s’han comencat a aplicar en marc
d'assaigs clinics per al fractament de
simptomes associats als TND, i princi-
palment els frastorns de I'espectre aufis-
ta i TDAH: déficits de comunicacio social,
conductes restringides i repetitives, irri-
tfabilitat, hiperactivitat, depressio, i defi-
ciencies. Tot i les dades prometedores,
de moment no fenen una aplicacio en la
practica clinica.

La microbiota infestinal fambeé incideix
en el desenvolupament del cervell i al-
guns bacteris que hi poden ser presents
afecteniincideixen en el comportament
i rendiment cognitiu. Per aixo, és impor-
fant alimentar els infants d'una manera
saludable per protegir el seu neurodes-
envolupament.
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Sant Joan de Déu crea una plataforma
per a la produccid i desenvolupament
de terapies avancades

Les terapies avangades constitueixen una nova estratégia terapeuti-
ca que ofereix esperanca i noves oportunitats a infants amb malalties
minoritaries que, malauradament, ara per ara no disposen de tracta-
ments eficacos. L'Hospital Sant Joan de Déu Barcelona ha creat re-
centment una plataforma per desenvolupar i fabricar noves terapies
enfocades a la poblacié pediatrica, conjuntament amb I'Hospital

Clinic Barcelona.

Algunes d'aquestes terapies ja exis-
feixen, com és el cas de CAR-T -indicat
per ala leucemia limfoblastica aguda
refractaria-. Alfres que es volen des-
envolupar inclouen altres estrategies
ferapéeutigues a I'ombit de I'oncologia
pediatrica, com és el cas d'una terapia
CART combinada amb celules dendriti-
ques per al fractament del glioma difds
del fronc cerebral, un tumor amb molt
mal pronostic. En I'ambit de les malalties
monogeniques, una nova ferapia genica
per a una immunodeficiencia primaria
molt rara i greu, la sindrome de deficit de
MHC classe II.

En els darrers anys, I'Hospital Sant Joan
de Déu Barcelona ha vist augmentar el
percentatge de pacients amb malalties
rares complexes que atén i ha impulsat
diferents iniciatives per avangar en el
coneixement i desenvolupar nous frac-
tfaments. En aquest sentit, va ser un dels
primers centfres d'Espanya que va ad-
ministrar la terapia CAR-T a un nen amb
leucemia. També, juntament amb I'Hos-
pital Clinic Barcelona, va desenvolupar
el CAR-T ARI-0001 per a leucémia lim-
foblastica aguda pediaftrica refractaria

a alfres fractaments. Ara, ha decidit fer
un pas més i produir aquestes ferapies a

les seves installacions. Per aixo ha creat
una nova plataforma per a la produccio,
desenvolupament i recerca de ferapies
avangades.

Les terapies avangades son medica-
ments que s'obtenen en manipular gens,
cellules o teixits per fal de fractar una
malaltia de manera eficag i personalit-
zada. Per exemple, en el cas de la terapia
amb cellules CAR-T es fracta de cellules
immunitaries, els anomenats limfocits T,
que s’han extref del pacient i s'han mo-
dificat per expressar molécules anome-
nades receptors d'antigens quimerics
davant d'antigens (en anglés Chimeric
Antigen Receptor, CAR] a les seves su-
perficies. Aquests limfocits T geneti-
cament modificats es readministren al
pacient, on els seus nous receptors els
permeten reconeixer i destruir les celu-
les canceroses.

Les ferapies avangades sén un nou ge-
nere de medicaments i, per aixd, s'han
de fabricar en uns espais amb unes ca-
racteristiques molt definides i seguint
una serie de normes molt especifiques i
estrictes, les Normes de Correcta Fabri-
cacié [NCF, en angles Good Manufactu-
ring Practice, GMP) per garantir el maxim
nivell de seguretat del producte acabat

per al pacient. Recentment, I’'Agencia
Espanyola de Medicaments i Productes
Sanitaris (AEMPS) ha inspeccionat les
installacions de la nova Plataforma de
Terapies Avancades i les ha certificat. “El
resultat positiu d'aquesta inspeccio va-
lida no només la qualitat i la seguretat
dels nostres processos, sind que fambé
enforteix la nostra missié d'oferir trac-
faments innovadors i eficacos contra el
cancer”’, explica el DrJulio Castafio, di-
rector tecnic de I'area de produccio de la
plataforma .

Pocs centres disposen d'aquestes ins-
tallacions, anomenades sales blangues,
perque requereixen una inversio econo-
mica molt imporfant, infraestructures i
equipaments especifics, i professionals
experts. "En el nostre cas —explica la Dra
Alessandra Magnani, directora de la Pla-
taforma de Terapies Avangades de Sant
Joan de Déu- era el pas necessarii logic,
després de l'obertura del SJD Pediatric
Cancer Center, on atenem pacients de
tot el mén amb cancers extremadament
complexas, i en Iinia amb I'impuls del
projecte Uniques per a la medicina per-
sonalitzada al fractament de les malal-
fies minoritaries. A I'Hospital Sant Joan
de Déu tenim experts clinics en malalties
extremadament complexes, investiga-
dors que les estudien, i els pacients que
les pateixen i que necessiten un fracta-
ment. Ara, amb les sales blanques, tam-
bé tenim les infraestructures per produir i
desenvolupar les terapies. Era un aspec-
te clau que ens faltava’

La nova Plataforma de Terapies Avanca-
des de I'Hospital Sant Joan de Déu for-
ma part de la plataforma conjunta amb



I'Hospital Clinic coordinada pel Dr. Manel
Juan, i estainclosa a la xarxa catalana
de terdpies avancades impulsada per
Biocat, als consorcis espanyols CERTE-
RA I TERAV impulsats per I'lSClIli en un
consorci europeu de produccio de CAR-T
cells en oncohematologia pediatrica.

A diferencia d'altres plataformes, pre-
senta la singularitat de reunir en un ma-
feix espai la produccio i el desenvolupa-
ment de terapies avancades enfocades
a la poblacio pediatrica. “Concentrar

en un mateix lloc la recerca, el desen-
volupament i la produccié de ferapies
avangades és fonamental per fenir una
visio transversal que ens permeti no
només portar a la clinica el resultat de
les investigacions, sind també per fer-ne
un seguiment després, quan s‘adminis-
fra la terapia als pacients per poder con-
finuar avangant en la millora dels frac-
faments. Si coneixem fot el procés d'ela-
boracid d'una terapia -en lloc d'arribar ja
fabricada per un laboratori- podrem opfi-
mitzar fotes les condicions de produccic,
intentar descobrir per que pot fenir re-
sultats diferents en els pacients i al final
oferir-los els fractaments més persona-
litzats i eficagos’, explica Magnani.

La nova Plataforma de Terapies Avanga-
des HSJD ocupa una superficie de 1.280
metres quadrats i disposa d'una area

de produccio de terapies avangades
amb quatre sales blangques especial-
ment concebudes per fabricar diferents
terapies avangades (terapia cellular, en-
ginyeria de teixits i terapia genica). En
aquesta nova infraestructura freballaran
conjuntament equips de diferents arees
com l'oncologia, la oncohematologia, les

malalfies neuromusculars, les immuno-
deficiencies primaries i altres malalties
hematologiques.

En I'dmbit de la produccid, els profes-
sionals de les sales blangques ja han
comencat a produir el CAR-T ARI-0001,
amb I'Hospital Clinic | en I'ambit de la
recerca, han comencat a freballar en el
desenvolupament d'una nova terapia ge-
nica per fractar una immunodeficiencia
primaria molf rara i greu, la sindrome de
deficit de MHC classe IlI. Els infants afec-
tats estan desprotegits davant patogens
comuns gue sén normalment inofensius,
cosa que fa que emmalalteixin des d'una
edat molt primerenca. Si no es fracta,
aquesta immunodeficiencia pot ser letal
durant la primera o segona decada de

la vida.

“El que sabem és que aquesta immu-
nodeficiencia és deguda a defectes
genetics que alteren I'expressio de la
molécula MHC i, en fer-ho, dificulten la
maduracio dels limfocits i limiten la res-
posta del sistema immune davant de les
infeccions. Al nostre hospital fenim pa-
cienfs amb aquesta malaltia, seguits per
la Dra Laia Alsina, cap del servei d’Im-
munoallergia de I'HSJD. Fins ara, I'dnic
fractament per als pacients afectats és
frasplantament aklogénic de medulla 0s-

sia. Pero no és el fractament optim, es-
pecialment si el pacient no té un donant
HLA compatible. basada en la correccid
genéfica de les celules mare hemato-
poetfiques del pacient’, explica Magnani.

"Estem freballant, en collaboracio amb
I'Hospital Clinic i el CIEMAT a Madrid, amb
diverses tecniques de correccio gene-
fica, incloses les més innovadores, per
identificar el metode més adequat per
corregir aquesta malaltia. Creiem que
frobar una ferapia i un enfocament te-
rapeutic per a aguesta malaltia pot obrir
el cami al tractament d'altres patologies
que comparteixin processos reguladors
similars’, conclou.

Esl nous espais es posaran, a mes, a
disposicio d'alfres centres i equips infe-
ressats a desenvolupar ferapies avanga-
des perque, segons explica Magnani, “les
nostres installacions tenen un potencial
de produccio molt elevat i que supera les
necessitats que tenim actualment”.

La Plataforma de Terapies Avancades de
I'Hospital Sant Joan de Déu és una reali-
fat gracies a una donacié de Rosalia Gis-
pert i de la Fundacié Amancio Ortega.

“La creacio de la plataforma de terapies avangades era el pas logic.
Al nostre centre tenim experts clinics en malalties extremadament
complexes, investigadors que les estudien i els pacients que les
pateixen i que necessiten un tractament. Ara, amb les sales blanques,
tenim també les infraestructures per desenvolupar i fabricar
aquestes terapies i oferir noves esperances terapéutiques als

pacients.”

Alessandra Magnani
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Primera terapia genica per
a un nen menor de 4 anys
amb malaltia neuromuscular

de Duchenne

Investigadors de la Unitat de Malalties
Neuromusculars de I'Hospital Sant Joan
de Déu Barcelona han aplicat una tera-
pia genica per al tractament de la distro-
fia de Duchenne, per primera vegada en
un nen menor de 4 anys, en el marc d'un
assaig clinic infernacional, actiu i obert
per a aquest tipus de pacients, en que
estan implicats 6 centres de diferents
paisos. L'equip de la Unitat d’Assaigs
Clinics de Sant Joan de Déu, liderat per
Andrés Nascimento, ha estat el primer a
incloure un pacient menor de 4 anys i fer
la infusio d'aquest fractament de ferapia
genica. Actualment, un altre pacient de
Sant Joan de Déu ha rebut la infusio. A
meés, hi ha altres 8 infants que I'estan re-
bent en centres d'altres paisos europeus.

La distrofia de Duchenne és una patolo-
gia genetica infrequent, dins del grup de
les conegudes com a malalfies minori-
faries, que esta lligada al cromosoma X

i que produeix debilitat progressiva. Els
infants es diagnostiquen els primers an-
ys de vida i els seus musculs es van de-
feriorant progressivament. Al voltant dels
304 anys és quan es posa en evidéen-
cia aquesta debilitat, arribant a perdre la
capacitat de caminar sobre els 12 i els
14 anys. A dia d'avui no hi ha cap fracta-
ment que ofereixi una curacioé o una mi-
llora dels simptomes de la malaltia, de
manera que és molt dificil combatre-la.
Les Unigues ferapies que hi ha intenten

endarrerir la progressio, perd encara no
son capaces d'aconseguir estabilitzar el
quadre clinic.

La ferapia génica i, a més, aplicada com
meés aviat millor, és 'opcid ferapeuti-

ca més prometedora per frenar aques-
ta distrofia d'origen genétic. Fins ara
nomeés s'havien fractat pacients més
grans de 4 anys, amb resultatfs positius
que han permes 'aprovacio per part de
I'agencia americana de medicaments i
aliments (FDA) d'aquest tractament per
als pacients de 4 a 5 anys. Cal desta-
car que la malaltia és de caracter pro-
gressiu, de manera gue com mes femps
passa es perd més feixit muscular que
s substituit per greix i fibrosi. Per qixd és
important oferir el fractament abans que
el dany muscular sigui irreversible.

“El nostre equip ja ha inclos els primers
dos infants en aguest nou assaig, deno-
minat Envol. Els pacients estan folerant
bé el tractament, sense efectes adver-
sos, fet que ens ha permés obrir una no-
va cohort de 4 infants que fenen entre
23 anys d'edat’ explica Andrés Nasci-

mento, cap de la Unitat de Malalties Neu-

romusculars de I'Hospital Sant Joan de
Déu Barcelona i membre del grup de Re-
cerca Aplicada en Malalties Neuromus-
culars de I'Institut de Recerca Sant Joan
de Déu Barcelona, i afegeix: “el fracta-
ment es va administrar fa unes setma-
nes i el pacient s'ha mantingut estable,

sense efectes secundaris i a I'espera de
poder confirmar els resultats positius en
la seva evolucio. Tenim bones expecta-
fives ja que els canvis que pot generar
aquesta ferapia genica es produeixen
sobre un teixit muscular més preservat’,
segueix I'expert.

La distrofia de Duchenne és una
malaltia genetica i minoritaria
que provoca una debilitat mus-
cular progressiva des d’edats
molt primerenques i evoluciona
fins a la pérdua de la capacitat
de caminar i afectacio respira-
toria i cardiaca.

Fins ara, només s’havien tractat
pacients majors de 4 anys.
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Equip del Dr. Andrés Nascimento (segon de I'esquerra, a la part inferior de la imatge).

Primera terapia genica per Duchenne

L'aparicio de la ferapia génica és un
aveng imporfant per als pacients pe-
diatrics de Duchenne. Un dels reptes
d'aquesta ferapia era la mida del gen de
la distrofing, que €s molf gran i no es pot
introduir a fravés dels vectors virals (ade-
novirus modificats) que s'encarreguen
de fransportar el gen nou a les cellules
perque s'incorpori en elles.

Fa uns anys, es va observar un collectiu
de pacients que havien arribat a edats
adultes avangades amb dolor muscu-
lar, augment d'enzims musculars, certes
dificultats de mobilitat i alteracions mo-
fores, pero conservaven la capacitat de

caminar. Aquests individus fenien alte-
racions al gen de la distrofina que dona-
ven lloc a versions més petites pero fun-
cionals de la proteina, conegudes com a
microdistrofines. Aquesta observacio va
suggerir que la presencia de microdis-
frofina, encara que en menor quantitat
0 mida, podria proporcionar cerfa pro-
feccio contra els simpfomes greus de

la distrofia muscular de Duchenne. Ba-
sant-se en aquestes froballes, els cien-
fifics van comencar a explorar la possi-
bilitat d'ufilitzar la microdistrofina com a
opcio terapéutica per als pacients amb
distrofia muscular de Duchenne.

Més eficacia per I'aplicacio precoc

Ala fase 3 de I'estudi Embark va partici-
par aquest mateix grup d'especialistes,
gue van aconseguir incloure 12 pacients
entre 41 8 anys. Aquestes dades se-

ran avaluades per I'Agencia Europea del
Medicament (EMA) fot esperant la seva
aprovacio. Fa pogques setmanes s'ha ini-
ciat l'assaig clinic Envol en menors de 4
anys. L'assaig espera poder incloure en
una primera etapa deu pacients entfre 3
i 4 anys, segons els resultats de segure-
fat d'aquest grup. Posteriorment, es per-
metra parficipar pacients de 3 a 2 anys,

i fins i tof nadons de mesos -que, de fef,
encara no hauran nascut-, i busca de-
ferminar la seguretat i I'impacte del frac-
fament precog.

En aquest assaig infernacional, hi parti-
cipen sis centres, del Regne Unit, Italig,
Paisos Baixos, Franga, Belgica i Espanya.
['Hospital Sant Joan de Déu de Barcelo-
na ha inclos el primer pacient, i pel vo-
lum de pacients i les families que ja es-
fan a l'espera, confia a poder incloure al-
menys uns quatre pacients, senf de nou,
igual que al assaig Embark, el centre que

A partir d'aqui, es van engegar totes les
proves precliniques i Sarepta, el labora-
fori que ha dissenyat aquesta terapia ge-
nica, va promoure les fases 11 2, que van
mostrar dades de seguretati eficacia,
permetent el desenvolupament i final-
ment I'assaig de la fase 3 (Embark) per
a pacients entre 4 a 8 anys. Al'assaig
clinic, aquesta microdistrofina s‘associa
a un adenovirus modificat (vector] amb
capacitat per incorporar aguest nou ma-
terial genetic a les cellules musculars.
Els primers infants tractats d'aquesta
franja van folerar bé el fractament i van
millorar la seva funcié motora de mane-
ra significafiva.

aporta més pacients.

“La nostra voluntat és sempre poder ofe-
rir fofes les opcions de fractament als
nosfres pacients, perd no fots son candi-
dats. Hi ha uns criteris clinics i genetics
molt especifics que s'han de reunir. Un
dels majors factors limitants per poder
rebre el fractament és que els pacients
no han de fenir anficossos confra el vec-
tor (adenovirus modificat) que transporta
el microgen de la disfrofina’, apunta An-
drés Nascimento.
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Intervencio pionera per reparar

dues malformacions que
causaven una greu insuficiencia
respiratoria a un nado

Per primer cop a Espanya, un equip de professionals de I'Hospital
Sant Joan de Déu Barcelona ha resolt en una tinica intervencio dues
malformacions que presentava un nado: una tetralogia de Fallot, una
cardiopatia congénita greu que dificultava I'entrada de sang als pul-
mons, i una estenosi a la traquea que li causava insuficiéncia respi-

ratoria.

Els professionals que atenien la mare
durant 'embaras van detectar la malfor-
macid cardiaca del nado en els controls
ecografics prenatals. L'estenosi fraqueal
la van diagnosticar poc dies després del
naixement. El nen presentava una tra-
quea molt estreta en fota la seva lon-
gitud que li causava una insuficiencia
respiratoria i un estridor (so respiratori
anormal] continu que amb el femps ani-
ria empitjorant.

Els especialistes de I'Area del Cor i del
Servei d'Otorinolaringologia de I'Hospital
Sant Joan de Déu Barcelona que atenien
el nadd van decidir esperar que guanyés
pes per operar-lo, i van plantejar a la fa-
milia reparar les dues malformacions en
una unica operacio per fal de minimitzar
riscos. “Sabiem que, sinomés I'operaven

d'una de les malformacions, el nen no
foleraria el post-operatori’ explica Ste-
fano Congiu, cap de cirurgia cardiaca de
I'hospital.

Es el primer cop que a Espanya s'abor-
den les dues malformacions en una uni-
ca intervencio. “Es un cas molf excepcio-
nal. Al mén es donen molt pocs casos.
De fet, no n'hem frobat cap descrit en

la literatura cientifica. Normalment els
infants afectats presenten una malfor-
macio o I'altra, pero és molt infrequent
que tinguin les dues alhora’, assenyala
Congiu.

['operaci¢ es va dur a terme el passat 17
de juliol, quan el nado fenia vuit mesas
de vida. Durant les primeres hores de la
infervencio, i fent servir circulacio extra-
corporia, els cirurgians cardiacs van re-

parar la malformacio del cor fancant la
comunicacio anomala que existia entre
els dos ventricles amb un pegat de peri-
cardi. Tot seguit, van procedir a ampliar la
sortida del venfricle dret cap als pulmons
per permetre una circulacio i oxigenacio
normals de la sang. En acabar, van veri-
ficar mitjangant una ecocardiografia la
correccio complerta de la Tefralogia de
Fallot per confinuar amb la cirurgia de la
froquea.

En aquell moment, els otorinolarin-
golegs, amb el nen en circulacio extra-
corporia, van tallar-li una seccio de la
froquea a la zona mitja, van desplagar
els extrems i van sobreposar un sobre
I'altre per eixamplar el conducte fra-
queal. “Gracies a aquesta infervencio,
s'ha pogut millorar la respiracio del pa-
cient i ha deixat de fer estridor’, assenya-
la Oliver Haag, cap del servei d'Otorinola-
ringologia de Sant Joan de Déu.

Després de la intervencio, que va durar
cinc hores i va comptar amb la partici-
pacio de 20 professionals, el nadd va ser
fraslladat a la UCI. Un mes després, va
ser donat dalta.
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Una innovadora analisi genetica de
Sant Joan de Déu i CNAG diagnostica amb exit
a 23 infants amb malalties neuromusculars

Les malalfies neuromusculars afecten a
enfre 8 i 16 milions de persones a tof el
mon, el que correspon al 0,11 0,2 % de la
poblacié mundial. Aquest petit percen-
fatge, juntament amb els simptomes
heterogenis que presenten els pacients,
fa que sigui molt complex establir-ne un
diagnostic. D'aqui ve la coneguda odis-
sea a que s'enfronten moltes families
afectades per una malaltia rara que co-
menca a la infancia, i que acaba con-
verfint-se en anys d'espera per obtenir
un diagnostic. Com que el 80% de les
malalties rares tenen un origen gene-
fic, els cienfifics se cenfren a buscar les
causes d'aquestes malalties als gens.

Aixi ho ha fet un equip d'investigadors de
I'Institut de Recerca Sant Joan de Déu
(IRSJD) i del Centre Nacional d’Analisi
Genomica [CNAG), que mitjangant una
innovadora analisi genetica, han acon-
seguit contribuir al diagnostic de 23 in-
fants amb malalties neuromusculars,
posant f1.a una espera que, en alguns
Casos, superava els 8 anys.

Els resultats, publicats a la revista cien-
fifica European Journal of Human Ge-
netfics, formen part d'un estudi on han
participat un fotal de 58 pacients pe-

diatrics de I'Hospital Sant Joan de Déu.
Tots estan afectats per algun fipus de
malaltia neuromuscular, presentant de-
bilitat muscular i/o pérdua de massa
muscular, i cap no havia estat diagnos-
ficat genéticament
malgrat haver es-
fat estudiats mit-
jancant la sequen-
ciacio de I'exoma,
una fecnica geno-
mica que estudia
la part de I'ADN que
codifica proteines,
on solen trobar-se mutacions associa-
des a aquestes malalfies. La re-analisi
de dades de pacients no diagnosticats,
una practica en auge en el camp de

les malalties rares, és crucial degut a
I'avenc constant del coneixement cien-
fific i al descobriment de nous gens as-
sociafs a patologia infrequents. Aquesta
practica sol ajudar a frobar un diagnostic
molecular en aproximadament el 15%
dels casos, mentre que la nova anali-

si gengética ha aconseguit augmentar
aquesta faxa d'exit fins al 40%.

D'acord amb la Dra. Leslie Matalon-
ga, autora de I'estudi i Responsable de

Daniel Natera i Berta Estévez del Sant Joan de Déu, amb un dels pacients diagnosticats i la seva mare.

La seqiienciacié del genoma
complet i la integracio
d’altres técniques omiques
ha estat clau per trobar els
diagnostics.

Genomica Clinica a CNAG: “La metodo-
logia que hem aplicat en aquest estudi
(sequenciacié del genoma complet iin-
tegracio d'altres tecniques omiques) és
clau per trobar el diagnostic de pacients
gue no en fenen,
pero avui dia la se-
va implementacio
s costosa perals
sistemes de saluf i
en la majoria dels
Casos es realitza en
el context de pro-
jectes de recerca. A
CNAG, també estem treballant en el des-
envolupament d'eines i metodologies per
automatitzar al maxim aquests proces-
sos i facilitar-ne la futura integracio a la
rufina hospitalaria, reduint aixi els femps
de diagnostic”

Per a les families afectades, disposar
d'un diagnaostic confirmat és un pas es-
sencial per fenir I'opcid de rebre un trac-
tfament que els ajudi a millorar-ne la
qualitat de vida i, en alguns casos, fins
a frenar la progressio de la malaltia. A
meés, els proporciona informacio sobre
I'evolucio de la patologia i la possible
fransmissio a generacions fufures.



Nou enfocament d'analisi genetica

En els darrers 14 anys, el nombre de
gens associats al desenvolupament de
malalties neuromusculars s'ha duplicat.
Gracies a la sequenciacio de nova ge-
neracio, en els darrers anys s’ha acon-
sequit identificar prop de 700 gens. Tof i
gue s un gran aveng, més de la meitat
de les families afectades per una malal-
fia neuromuscular segueixen encara
sense coneixer I'origen de la seva con-
dicid. L'innovador enfocament desenvo-
lupat pels equips de recerca de I'lRSJD

i CNAG esta dissenyat especificament
per ajudar aquestes families. La nova
analisi genetica integra els beneficis de
diferents fecniques omiques, permetent
la combinacio d'una guantitat més gran
de dades cliniques i genétiques, aug-
mentant qixi les possibilitats d'identificar
nous diagnostics en pacients pediatrics.

L'analisi comenga amb un fenotipat ex-
haustiu del pacient, realitzat per I'equip

medic de I'Hospital Sant Joan de Déu.
“Aquest freball inclou la recopilacio es-
fandarditzada de simpfomes i resultats
d'una ampliac gamma de proves, com ara
ressonancies magnetiques, dades neu-
rofisiologiques o de laboratori, segons
indica el Dr. Daniel Natera, neuroleg in-
fantil de la Unitat de Neuromuscular de
I'Hospital Sant Joan de Déu.

Després d'aquesta avaluacio detallada
dels simptomes dels pacients, s'hi apli-
quen dues fecnigues omiques comple-
mentaries per a I'analisi genetica. Primer,
la sequenciacio del genoma en trio, que
implica obtfenir la sequéncia comple-
ta d’ADN (tots els gens) del pacient i els
seus pares biologics ufilitzant Sequen-
ciacié de Nova Generacid (NGS), cosa
que permet la idenfificacio de variants
genetigues i mutacions. En segon lloc,
per a casos especifics, s'incorpora la
sequenciacio del transcripfoma (I’ARN;

I'expressio dels gens) a partir d'una bidp-
sia muscular del pacient, per identifi-
car desviacions a la compaosicit de les
molecules d’ARN (franscrits] o la seva
expressio .
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En paraules de la Dra. Anna Esteve, res-
ponsable de I'Equip de Genomica Fun-
cional a CNAG i autora de I'estudi: "A
CNAG hem sequenciat les mostres de
I'’ARN dels pacients amb tecnologies
genomiques de darrera generacio. A
continuacio, hem fet el processament i
I'analisi de dades, que ens ha gjudat a
examinar els gens actius als musculs.
Agquesta fecnica complementaria permet
detectar pafrons anomals o erronis a les
expressions dels gens i ala seva esfruc-
fura, pistes crucials que ens han gjudat
a frobar mutacions genetiques respon-
sables del desenvolupament d'aquestes
malalties neuromusculars!”

Una plataforma clau per a la interpretacio de resultats

Tots els resultats obfinguts es proces-
sen ufilitzant la plataforma RD-Connect
GPAP [Genome-Phenome Analysis Pla-
tform), una plataforma collaborativa
d'analisi genetica desenvolupada i allo-
fjada en CNAG en el marc de diferents
projectes europeus (RD-Connect, EJPRD
i ELIXIR) per al diagnostic de malalties
rares. Aquesta eina no només compara
la informacio obtinguda dels pacients,
sind que també inclou dades de més de
30.000 individus amb malalties rares
(pacients i familiars).

En aquest punt, els investigadors d'IR-
SJD i CNAG infegren fota la informacio
disponible per poder interpretar-la, un
proceés en que la combinacio de les da-
des fenotipiques, gendomiques i frans-
cripfomiques juguen un paper clau per
frobar una causa molecular. Per exem-

ple, les desviacions a I'’ARN poden apun-
far a unavia o gen especific o, alterna-
fivament, les dades transcriptfomiques
poden donar suport a I'efecte previst de
cerfa variant genética identificada al ge-
noma. En el cas de la froballa de variants
de significat incert en gens candidats, el
Programa de Diagnostic i Terapia Tras-
lacional de Sant Joan de Déu permet
incrementar la taxa de diagnostic mit-
jancant els estudis de biologia funcional,
celular i molecular.

Segons la investigadora de I'RSJD Berta
Estévez, “disposar d'un equip multidis-
ciplinari va ser clau per assolir una pro-
porciod de diagnostic tan elevada, jo que
vam poder conjugar el coneixement de
la clinica amb el de la genética” En la
seva opinio, “coneixer la clinica és com
coneixer el nom de la malaltia, perd és

Referents en malalties minoritaries

'Hospital Sant Joan de Déu Barcelona
és referent nacional en el diagnostic i
fractament de les malalties minoritaries
que, en el 80% dels casos, es diagnos-
figuen en I'edat pediatrica. Actualment,

promou la xarxa Unicas, formada per 30
hospitals espanyaols, que t€ com a objec-
fiu millorar I'atencio d'aquests pacients.
El suport de la filantropia ha estat clau
perque Sant Joan de Déu hagi pogut

valuds coneixer la causa genetica, per-
qué aixo ens proporciona el cognom de
la patologia”

El moment “Eureka!” va arribar en 23
0casions, una per cada cop que els in-
vestigadors van trobar la causa de la
malaltia d'un infant, permetent a I'equip
medic de I'Hospital Sant Joan de Déu
establir un diagnostic genétic i avaluar
fractaments potencials de manera per-
sonalitzada.

Aguest nou enfocament analitic s part
del projecte Solve-RD, financat per la
Comissio Europea per impulsar la recer-
ca sobre malalfies rares. La RD-Connect
GPAP ha tingut un paper clau a Solve-RD,
ja que s’ha ufilitzat per compilar i proces-
sar fotes les dades fenofipiques i geno-
miques del projecte.

avangar en l'estudi, diagnostic i fracta-
ment de les patologies infrequents. En
aquest senfit, cal destacar el suport de la
Fundacio “la Caixa” i de la Fundacio Pri-
vada Daniel Bravo Andreu.
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El nou rol de la infermeria
pediatrica en el Sistema
d'Emergencies Mediques

El rol de la infermeria en el Sistema
d’Emergencies Mediques Pediafriques
(SEMP) ha evolucionat significativament
en les darreres fres decades, millorant la
qualitat de I'atencio a la poblacid infan-
fojuvenil. A més, ha coincidit amb la in-
corporacio d'avencos fecnologics, tanten
la formacic dels professionals -Programa
de Simulacié Avancada- com en 'atencio
sanitaria -Oxigenacio per Membrana Ex-
fracorporia (ECMO)- que han transformat
el maneig de les emergencies pediatri-
ques.

Quan el SEMP es va establir a Catalun-

ya, la funcié de la infermeria era men-
ys complexa i el nombre de frasllats era
menor. Amb el femps, es va identfificar la
necessitat de comp-
far amb infermeres
especialitzades  en
pediafria per propor-
cionar suport a fot el
ferritori catala.

El 2007, es van estfa-
blir a Catfalunya ba-
ses fixes amb personal especialitzat en
pediatria, incloent-hi metges, infermeres
i fecnics amb coneixements especifics

Formacio i Experiéncia Especialitzada

La infermeria al SEMP ha evolucionat per
incloure una formacic i experiencia al-
fament especialitzades. “Les infermeres
que formen part d'aquest sistema tenen
expertesa i coneixement en el fracta-
ment i les cures del pacient en estat cri-
fic, ja que provenen de la UCI pediatrica o
neonatal. Aquesta experiéncia en el ma-
neig dels pacients critics és fonamental
per I'exit de les operacions de I'equip de
frasllat’, comenta I'Omar Rodriguez, res-
ponsable de I'equip d'Infermeria de la
UCIP i del SEMP de hospital Sant Joan de
Déu. La formacio continua i la prepara-
ci6 per a emergencies especifigues han
estat clau perque les infermeres puguin
adaptar-se a les exigencies canviants de
I'entorn medic d'urgencia.

L'entrenament especialitzat inclou co-
neixements avangats en reanimacio

cardiopulmonar, maneig d'equips de su-
port vital i fecniques especifiques pera
la cura de pacients pediatrics i neona-
tals. Les infermeres del SEMP han d'estar
preparades per enfrontar-se a una am-
plia varietat de situacions critiques, des
de traumatismes greus fins a malalties
agudes complexes. A més, han d'estar
capacitades per freballar en entorns d'al-
fa pressio, on les decisions rapides. i pre-
cises son essencials.

En aquest ambit hijuga un paper fo-
namental el Programa de Simulacio
Avancada. Les infermeres M° Paz Larro-
sa i Ménica Escala formen part de I'equip
docent del SEMP de I'Hospital Sant Joan
de Déu, juntament amb metges i tec-
nics Cada any duen a terme 6 cursos

de simulacio. per a un fofal de 50 pro-
fessionals que poden estar implicats en

La infermeria al SEMP
ha evolucionat per
incloure una formacio
i experiéncia altament
especialitzades.

sobre pacients pediatrics. "Aixd va mar-
car una fita en 'evolucio del SEMP, ja que
va permetfre que infermeres amb expe-
rigncia en cures in-
fensives pediatriques
i neonatals formes-
sin part integral de
'equip de fransport,
millorant  significati-
vament la qualitat de
I'atencid i la capacitat
de resposta en situa-
cions critiques’, explica Maria José Tovar,
infermera del SEMP de I'Hospital Sant
Joan de Déu.

I'atencio sanitaria durant els frasllats. Els
participants s6n basicament professio-
nals del SEM d'adults, d’Atencid Primaria
i d’hospitals comarcals. Els cursos es
duen a terme simulant diferents escena-
ris: al domicili del pacient, a l'ambulan-
cia, al carrer, al CAP o a un hospital.

L'equip docent del SEMP Sant Joan de
Déu ha impartit cursos de simulacio
també fora de Catalunya, concretament
a Costa Rica, Andorra i Pamplona.

Els cursos inclouen una part de formacio
on line, tallers i simulacié (on poden par-
ticipar fins i fot actors professionals), a
partir d'una metodologia dissenyada per
la Harward Medical School i desenvolu-
pada pel Boston Children’s Hospital.



Desenvolupament de Capacitats i Tecnologies

El desenvolupament del SEMP també

ha estatimpulsat per I'adopcio de noves
tecnologies i la millora de les capacitats
de resposta. Les unitats mobils de cures
intensives, equipades amb tecnologia
avancada i personal especialitzat, han
permes dur a ferme trasllats de pacients
critics amb més seguretat i eficiencia. La

infegracio de sisfemes de comunicacio
avangats ha millorat la coordinacio en-

fre els equips d'emergencia i els hospi-

tals receptors, facilitant la fransferencia
d'informacic crifica i la preparacio per a
I'arribada del pacient.

Les infermeres del SEMP també han ju-

Trasllats en ECMO Infantil

La incorporacio de I'ECMO al SEMP ha
estat un pas significatiu que ha reque-
rit una formacio i preparacié addicionals
per a les infermeres. Aquesta fecnica,

utilitzada per proporcionar suport vital a
pacients amb insuficiencia cardiaca o
respiratoria severa, €és complexa i reque-
reix habilitats especialitzades. L'expe-

D'esquerra a dreta: Carmen Dominguez, Omar Rodriguez, M® José Tovar, Maria Mata, Aimudena Delgado i Gemma Durban.

gatun paper crucial en la implementacio
de protocols estandarditzats i practiques
basades en I'evidencia. Aquests profo-
cols garanteixen que se segueixin les mi-
llors practiques durant els frasllats i que
els pacients rebin una atencié consistent
i d'alta qualitat’, va assenyalar Maria Jo-
sé Tovar.

riencia en unitafs de cures amb progra-
ma d'ECMO ha estfat essencial perque les
infermeres puguin fer servir aquesta fec-
nologia en sifuacions d'emergencia.
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Khadija i Cherive, les siameses

sotmeses fa un any a una
cirurgia per separar-les, fan
una vida normal al seu pais

Les bessones Khadija i Cherive van
néixer el 8 d'octubre de I'any passat a
Mauritania unides per la part superior

de I'abdomen i amb un Unic cordé um-
bilical. Davant la impossibilitat de sepa-
rar-les al seu pais d'origen, les autoritats
sanitaries mauritanes es van adregar a
I'Hospital Sant Joan de Déu per dema-
nar assessorament a partir de I'acord

de cooperacio internacional que existeix
entre el Ministeri de Sanitat d'aquest pais
africa i I'nospital catala.

Una setmana després del naixement de
les nenes siameses, I'equip medic de
Sant Joan de Déu rebia unes imatges
enviades des de Mauritania i valorava
que la separacio era factible i es po-

dia dur a ferme al centre barceloni. La
Khadija i la Cherive viatjarien, doncs, a
I'Hospital Sant Joan de Déu i podrien ser
fractades gracies al programa solidari
de I'Hospital, anomenat Cuida’m, que fi-
nan¢a amb donacions privades el frac-
fament d'infants provinents de paisos
de baixa renda que presenten malalties
greus, pero guaribles i no poden ser cu-
rafs al seu pais d'origen.

El dispositiu per portar les bessones es
va posar en marxa immediatament. El
25 d'octubre, les nenes eren frasllada-
des a Barcelona en un avio de I'Exércit
de I'Aire espanyol i assistides en tof mo-
ment per un equip de neonatologia de
I'Hospital Sant Joan de Déu. "Anavem
preparades per donar-les fof el suport
necessari a les nenes, pero no va cal-
dre. Estaven perfectament. Els equips
medics de Mauritania les havien assistit
molt bé” recorda Ana Alarcon, una de les
pediafres neonatologues que va acom-
panyar les germanes siameses durant
el viatge.

Les bessones van arribar a l'aeroport de
Barcelona la matinada del 26 d'octubre i
van ser traslladades en una ambulancia
del SEM pediatric a I'Hospital Sant Joan
de Déu. De seguida, els professionals els
van fer diferents proves de radiodiognos-
fic per tal veure I'abast de la connexio:
quins organs compartien, i si hi havia
connexions 0ssies i/o vasculars entre els
dos cossos. Els examens van confirmar
que es tractava d'un cas de siamesos
onfalopags, és a dir, que estaven unides

per la partinferior de I'estern i tenien dos
fetges diferenciats pero connectats per
una zona comuna d’'uns 6 cenfimetres.

S'estima que al mon es produeix un
naixement de siamesos per cada
250.000 parts de bessons. Molts no arri-
ben a néixer o no sobreviuen durant els
primers mesos de vida a causa de la
gravetat de la connexid que presenten
(els organs que comparteixen). El per-
cenfatge de siamesos onfalopags -que
estan units pel melic, i que poden com-
partir fetge i/o alguna part dels intes-
fins- representa un 20% sobre el fotal de
siamesos.

La Khadija i la Cherive
es troben en bon estat
de salut, estan creixent i
desenvolupant-se coma
infants sanes



Simulacio de la intervencio

En els procediments quirdrgics molt
complexos que es duen a terme a I'Hos-
pital Sant Joan de Déu o que requereixen
una gran coordinacio perque hi partici-
pen un gran nombre de professionals,
com és el cas de la separacio de bes-
sons siamesos, I'Hospital & com a prac-
fica habitual simular la intervencié per fal
que I'equip quirdrgic pugui planificar-la
defalladament i practicar-la abans d'en-
frar a quirofan. Amb aquest objectiu, els
professionals del programa de simulacio
i de la unitat de 3D de I'Hospital van crear
una reproduccio fisica a mida real, en 3D,
i virfual dels cossos de les bessones que
permetien a I'equip quirdrgic analitzar
quina era la manera més optima d'abor-
dar la cirurgia i assajar-1a.

Una setmana abans d'operar-les, es va
simular la infervencio. L'objectiu era re-
produir, d'una banda, el procediment
quirdrgic que es farig, pero tfambeg, I'es-
pai on s'hi duria a terme. “Aquesta infter-
vencio fenia una complexitat afegida.
S'iniciava amb una operacid i “una pa-
cient’” amb les nenes connectades que
haviem de separar, perd en un moment
determinat, quan ja les haviem separat,
continuava amb dues pacients i dues in-

fervencions. Haviem de disposar de dues
faules d'operacio al mateix quirofan per
poder acabar d'intervenir les nenes per
separat, per poder-les reconstruir la pa-
ret abdominal i fancar la ferida’, explica
Xavier Tarrado, cap de Cirurgia Pediafrica
de I'Hospital Sant Joan de Déu.

José Quintilla, responsable del programa
de simulacié de I'Hospital, explica que
I'assaig va permetre a l'equip que va fer
la infervencic determinar, enfre altres
aspectes clinics, quina era la forma op-
fima de collocar les siameses a la taula
de quirofan, d'infubar-les i d'abordar la
cirurgia, perd també va servir per defer-
minar com s’havien de distribuir els apa-
ratatges de quirofan o com s'hi havien
de moure els diferents equips per no in-
ferferir en la fasca dels altres .

“Va ser de molta utilitat. Gracies a la si-
mulacio, els professionals que vam par-
ficipar en la cirurgia vam tenir la sensa-
cid que ja haviem fet aquesta inferven-
ci6 abans. Sabiem molt bé com haviem
d'abordar la cirurgia i aixo va permetre
dur-la a ferme en menys temps, i amb
meés segurefat’, manifesta Tarrado.

Les pacients van ser intervingudes, final-

Col-laboracio Sant Joan de Déu i Mauritania

L'atencid de la Khadija i la Cherive va ser
possible gracies al programa solidari
Cuida’'m de I'Hospital Sant Joan de Déu.
Aguest programa, que és financat amb
donacions, ofereix a infants de paisos de
baixa renda afectats d'una malaltia grevy,
pero guarible, la possibilitat de ser frac-

tats a I'Hospital i rebre el fractament que
necessiten, pero al qual no fenen acceés

al seu pais. L'objectiu s que puguin tor-

nar al seu pais d'origen sans 0 amb una

millor qualitat de vida.

Cuida’m forma part del programa de
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Khadija i Cherive, uns mesos després de 'operacid

ment, el mati del 8 de novembre. L'ope-
racio va durar cinc hores i hi van partici-
par una vintena de professionals: anes-
tesiolegs, cirurgians, neonatolegs, infer-
mers, auxiliars, enginyers, bioenginyers i
tecnics d'imatge, enfre d'alfres.

Després de I'operacio, la Khadija i la Che-
rive van ser traslladades a la Unitat de
Cures Infensives Neonatals i es van re-
cuperar rapidament. Cinc dies després
eren fraslladades a planta i poc després,
donades d'alta. Un cirurgia de Mauritania,
que es va desplagar a Barcelona per es-
far present en la cirurgia, és I'especialista
que esta fent el seguiment al seu pais.

“Des del retorn de les nenes a Maurita-
nia, hem anat fenf seguiment a fravés
de I'equip de I'nospital de Nouakchott.

La Khadija i la Cherive es froben en bon
estat de salut, estan creixent i desenvo-
lupant-se com a infants sanes’, explica
Ana Alarcon. | afegeix que “s’han conver-
fit en tof un simbol d'esperancga i millora
al seu pais fins el punt que el passat mes
d‘abril van participar en el dia del llanga-
ment de la campanya de la vacuna con-
fra la poliomelitis en presencia de la Mi-
nistra de Sanitat de Mauritania”

cooperacio infernacional de I'Hospital
Sant Joan de Déu que inclou també l'as-
sessorament i la capacitacio local per tal
de conftribuir a millorar I'atencio primaria
pediatrica a paisos com Mauritania a fra-
vés d'eines digitals.
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Referents en criopreservacio
de teixit ovaric per protegir la
fertilitat futura de les nenes
tractades d'un cancer

L'Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona és el centre que més
casos de cancer infantil atén

de tota Espanya, amb 400 nous
pacients cada any. Des de I'any
2000, disposa d'un programa
que és referent a Espanya en
criopreservacio de teixit ovaric
d’aquelles nenes, joves i do-
nes adultes que, a causa d'una
malaltia o del tractament que
han de rebre (en molts casos un
cancer tot i que poden ser altres
patologies), poden veure com-
promesa la seva fertilitat futura.

En les darreres decades, Sanf Joan de
Déu ha esdevingut un dels centres d'Es-
panya que meés mostres de teixit ovaric
ha congelat. Entre els anys 2000 i 2024,
ha extret i criopreservat, en collabora-
ci6 amb el Banc de Sang i Teixits, un to-
fal de 313 mostres de feixit ovaric. Un
486% d'aquests teixits, 143, pertanyen a
pacients diagnosticades d'un fumor del
desenvolupament o cancer durant la in-
fancia o adolescencia.

Fins ara, els professionals del programa
de preservacio de la fertilitat de I'Hospital
Sant Joan de Déu han tornat a reimplan-
tar el seu tfeixit a 22 dones que han ma-
nifestat el seu desig de fenir un fill. Vuit
d'elles ja ho han aconseguit: fres de ma-

nera espontania i quatre més mitjancant
una fecnica de fecundacio in vitro. Una
d'aquestes dones va acollir-se al progra-
ma de preservacio de la fertilitat després
de diagnosticar-li un cancer infanfil o fu-
mor del desenvolupament, un osteosar-
coma, durant I'adolescencia.

Criopreservacio de
teixit ovaric en casos
de cancer infantil

“Quan a una dona se li diagnostica un fu-
mor que pot comprometre la seva fertili-
fat, la primera opcid és extreure-li ovuls

i congelar-los. En les nenes, pero, la vi-
frificacio d'ovocits no és possible perque
encara no han arribat a la pubertat. En
aquests casos, I'inica opcid possible és
extreure i preservar feixit ovaric, i aixo és
el que fem. La pacient més petita fenia
22 mesos quan li vam fer’, explica la Dra.
Cristina Salvador, que, juntament amb el
Dr. Santiago Gonzdlez, coordinen el pro-
grama de preservacio de la ferfilitat de
I'Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

Quan la pacient és adolescentija té la
menstruacio, els professionals poden
optar per la vitrificacié d'ovocits sem-
pre que sigui possible. “El tfemps de que
disposem, pero, és clau. Per poder ex-
freure els ovuls, s'ha de fer a la pacient
una estimulacio ovarica i aixo requereix

un marge de tfemps de dues setmanes
que, de vegades, no tfenim perque els on-
colegs han d'iniciar el fractament de ma-
nera immediata. Per qixd, de vegades,

en aquests casos fambé hem de seguir
optant per la preservacio del teixit ovaric
i descartar la congelacio d'ovuls”, afegeix
Salvador.

L'extraccio del feixit ovaric es du a terme
a quirofan, mitjangant laparoscopia, en
el mateix acte quirdrgic en el que es rea-
litzen altres procediments necessaris pel
fractament de la nena. Un cop extret, les
mostres son enviades al Banc de Sang i
Teixits on romanen guardades fins que la
nena o adolescent arriba a I'edat adulta,
vol ser mare i no ho aconsegueix. Llavors
arriba el moment del frasplantament,
gue es du a ferme també mitjancant una
cirurgia amb laparoscopia.

El procés d'extraccio del teixit ovaric es
fa de manera coordinada amb el Banc
de Sang i Teixits en el minim femps pos-
sible. En arribar al banc, el feixit es sot-
mes a una congelacio contfrolada espe-
cial amb l'objectiu de preservar al maxim
les seves cellules fins arribar a una fem-
peratura de -196°C. El teixit criopreservat
es guarda en tancs de nitrogen liquid fins
que arribi el moment del reimplant. Lla-
vors es descongela de forma confrolada
per portar-lo, en les millors condicions, a
la cirurgia.



Taxa d’embaras del 34%

“La criopreservacio de teixit ovaric i el
seu posterior trasplanfament és una tec-
nica que esta donant molt bons resul-
fats. Té una taxa d'embaras del 33%. En
I'actualitat no sabem del cert quina vida
pot fenir el teixit reimplantat i, per aixo,
solem fer una fecundacic in vitro quan
han passat quatre mesos del frasplan-
fament i jao observem senyals d'activitat
del feixit. També hem tingut casaos en

que la dona ha quedat embarassada de
manera espontania’; assenyala Salvador.

['Hospital Sant Joan de Déu ha estat pio-
ner en la posada en marxa del programa
de frasplantament de teixit ovaric per

a la preservacio de la fertilitat. Criopre-
serva feixit ovaric des de I'any 2000. El
2012, per primer cop a Espanya, va fer
possible que una dona sense ovaris po-

“Gracies al programa de preservacio
de la fertilitat he pogut ser mare”

L’Anna tenia 18 anys quan livan diagnosticar
un tumor del desenvolupament o cancer in-
fantil, un osteosarcoma, i els professionals
que la fractaven li van proposar extreure-li
feixit ovaric per reimplantar-li en el cas que
volgués tenir descendencia i no pogués. “Els
vaig dir que si, que per sid'un cas, perque en
aquell moment no sabia si voldria fenir fills o
no. Ni m’ho havia plantejat, la veritat’, recorda
ara amb el Biel als bragos.

['Anna va superar el cancer i, una decada
despres, es va casar. ‘I llavors si que vaig te-
nir clar que volia ser mare. El meu marit i jo
vam comencar a buscar la criatura, pero no
hi havia manera. Feia dos anys que ho inten-
favem, sense exif, quan em vaig decidir a po-
sar-me en confacte amb I'Hospital Sant Joan
de Déu per veure que podiem fer’, relata.

Després de diferents intents d'inseminacio
artificial i una fecundacid in vitro, els profes-

sionals que afenien I'Anna li van proposar re-
implantar el teixit ovaric que li havien extret
14 anys enrere. El tfrasplantament va fenir lloc
el 23 de marg de 2022 i, nomeés fres mesos
després, el 20 de juny de 2022, I'Anna es feia
la prova de I'embaras i confirmava que esta-
va de tres setmanes. El Biel va arribar al mon
el 26 de febrer de 2023.

“Gracies al programa de preservacio de la
fertilitat de I'Hospital Sant Joan de Déu he
pogut ser mare i agraeixo molt als professio-
nals que van decidir estudiar si la criopreser-
vacio del feixit ovaric podia gjudar a nenes i
dones que passen per la mateixa situacio en
que em vaig trobar jo. Llavors no era cons-
cient de la importancia i franscendencia del
gue m'estaven proposant, pero, després, amb
I'edat m'he adonat que desitjava molt ser
mare i hauria estat molt dificil complir el meu
somni d'una altra manera’, explica.

Cristina Salvador i Santiago Gonzalez.

gués ser mare. A aquesta pacient se li
van extirpar els ovaris afectafs per fu-
mors benignes. Els professionals del
programa de preservacio de la ferfili-

fat li van extreure i conservar una petita
mostra del feixit ovaric sa I'any 2003, i li
van reimplantar I'any 2011. Després d'un
cicle de fecundacio in vitro, va quedar
embarassada i va donar a llum un nen el
juliol de 2012.
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Entrevista

“L'objectiu és que fota la recerca
que fa el nostre grup es tradueixi
en un assaig clinic en fase 1”

Angel Montero
Carcaboso

Lider del Grup Tractament
del Cancer Pedidtric @
I'SJD Pediatric Cancer
Center Barcelona

Angel Montero Carcaboso va arribar a I'Hospital Sant Joan de Déu (HSJD) I'any 2010,
procedent del Saint Jude Children’s Research Hospital, un centre oncolégic infantil
dels Estats Units, ja amb la visié de consolidar una linia de recerca pionera en el trac-
tament del cancer pedidatric. Montero es va unir a un grup de deu persones fundat per
Jaume Mora i Carmen de Torres. Aquell any el grup va recaptar al voltant de 200.000
euros en donacions per investigar. Actualment és un equip de 50 professionals que
mobilitza més de 2 milions d’euros en donacions per desenvolupar cinc grans linies

de recerca.

Angel Montero: Vaig arribar en el moment just al lloc adequat. El meu objectiu és millo-
rar tecnoldgicament la distribucio de farmacs als fumors i aixi crear fractaments més

eficacos i segurs.

Laboratori de Tractament del Cancer
Pediatric sona molt ampli. Quins sén
els vostres projectes de recerca actual-
ment?

Tenim diversos projectes en curs. Hem
confribuit o desenvolupar  terapies
avancades basades en virus oncaolitics,

collaborant amb grans cientifics in-
fernacionals que lideren agquest camp.
Aquesfs virus prometen molt com a
nous fractaments del cancer. Tenim un
projecte que millora l'alliberament de
farmacs al cervell perque puguin ser més
eficacos contra els fumors cerebrals. En
Iinies generals, fots els meus projectes

es basen a estudiar com els farmacs es
distribueixen i com millorar-los perque
facin diana sobre caracteristiques espe-
cifiqgues de cada tumor. Seria la manera
de desenvolupar terapies dirigides cada
cop més personalitzades. També priorit-
zem crear nous models de laboratori que
reprodueixin al maxim les malalfies que
volem estudiar. Aquest camp d'estudi es-
fava en un periode molt inicial a Europa
quan vaig arribar a I'HSJD, i hem confri-
buit a establir models al glioma difus de
profuberancia, als sarcomes pediatrics o
als neuroblastomes. Aquests models que
hem aportat es fan servir ja de manera
rufinaria a diversos centres infernacio-
nals.

Fa quinze anys, el coll dampolla per
avangaren la recerca del cancer pediatric
era que no teniem prou mostres i models.



Avui qix0 esta resolt i cancers pediatrics
dels quals no en sabiem gairebé res son
ara hot fopics en oncologia.

Qué ens expliquen els models de malal-
tia que no ens expliquen altres eines?
Per qué son tan importants?

Els models de malaltia establerts des de
biopsies ens permeten reproduir I'hetero-
geneitat dels subgrups de pacients i tenir
una mena d‘avatar que replica fidelment
cada pafologia.
El més important
€s que aquests
models  indivi-
dualitzats  ens
permeten identi-
ficar biomarca-
dors que poden
predir si un fractament és eficag o no.
Per poder arribar a conclusions similars,
nomeés a I'ambit clinic, caldria un nombre
de pacients de que no sempre disposem
en pediatria.

Quines diferéncies hi ha amb els models
de malalties d’adults?

Efectivament, hi ha diferencies, per aixo
el valor de disposar d'aquests models
que reprodueixen els cancers pediafrics.
Els fumors dels adults son molt diferents
dels tumors dels infants i joves adults, pel
que fa als seus fipus, els tipus de cellules
canceroses, les mutacions que confenen,
els gens de fusio -que sén molt habituals
en el cancer pediafric-, la resposta als
fractaments... Aqui rau la importancia de
disposar d'aquests models propis.

Una de les primeres aplicacions
d'aquests models ha estat avaluar el
pronostic dels sarcomes.

Si, hem anat establint models per a di-
ferents cancers. Quan vam obtenir els
primers models per a sarcomes i neuro-
blastomes, observem que aquells nens
el tumor dels quals havia empeltat bé en
ratolins solien recaure de la seva malal-
fia, aixi que ens vam comencar a pregun-
far si aixo podria ufilitzar-se com a factor
pronostic. Després de deu anys d'estudi
i una grandaria de mostres, vam poder
concloure que, efectivament, l'empelt
posifiu és un factor de prondstic negatiu.

“El meu objectiu és millorar
tecnologicament la distribucio
de farmacs als tumors i aixi
crear tractaments més eficacos
i segurs”.

Tot i que aquella observacié semblava
obvia, calia demostrar-la cientificament,
i la consfancia ens va permetre arribar a
una conclusio solida.

Com s’espera que aquests avencgos en
la investigacié del cancer pediatric es
tradueixin en millores concretes en els
tractaments per als pacients?

Aix0 és el que ens motiva per venir cada
dia al laboratori. El nostre objectiu prin-
cipal és que totfa
la recerca que fa
el nostre grup es
fradueixi en un
assaig clinic en
fase 1. En tofs i
cadascun  dels
nostres projec-
fes, de la malaltia que sigui, treballem per
crear prou evidencia perque s'‘aprovi un
assaig fase 1. Volem que fotf el coneixe-
ment que generem sigui aplicat.

La seva feina com a investigador la
combina amb la seva faceta d’innova-
dor. Recentment es va fundar la star-
tup Gate2brain, una spin-off incubada
conjuntament a l'Institut de Recerca
Biomédica (IRB) i a HSJD, que pretén
desenvolupar nous farmacs que tra-
vessen la barrera hematoencenfalica
ii arribin al cervell. En quin punt ara es
troba el desenvolupament d'aquests
productes?

Les start-ups s6n un vehicle essencial
per portar la nova tecnologia als pacients
en forma d'un assaig en fase |. Profegir
la propietat intellectual de les institucions
és molt necessari, perd encara €s Mes
important llicenciar-la a algu que I'explo-
fi. Aquesta explotacio dels resultats no
és abastable per a les institucions, pero
si per a starf-ups que compten amb per-
sonal de dedicacio plena, com Meritxell
Teixidé en el cas de Gate2Brain. Es impor-
fant que les insfitucions participin a les
startups, alhora que sapiguen donar-los
suficient autonomia per al seu funciona-
ment correcte.

A les portes d’'un assaig en fase |, qué
falta per arribar a fer el salt a la clinica?

Falten aproximadament dos anys. El
projecte compta amb bones dades pre-
vies i un bon equip cientific ha guanyat
fons competitius molt importants de la
Comunitat Europea. Manca finalitzar la
fase preclinica i fer diversos estudis de
foxicitat en laboratoris independents. Un
altre factor necessari per arribar a la fase
1 sert atreure inversors que ajudin a crear
unes condicions en que el desenvolupa-
ment pugui ser ple.

El principal repte a Gate2Brain és fer
servir péptids a manera de vehicles que
puguin ajudar que els farmacs arribin
al cervell per tractar el cancer cerebral,
siguin farmacs desenvolupats pel seu
grup o ho siguin d’altres promotors. Com
s’espera que els peptids puguin canviar
el tractament dels tumors cerebrals en
la poblacié infantil?

Tenim un primer farmac en recerca can-
didat per ser aplicat en el fractament
de cancer cerebral de fipus glioma. No
obstant aixo, la plataforma ftecnologica
de peptids llancadora llicenciada a Ga-
te2Brain és aplicable a altres molecules
actives, fins i tof si no son exclusivament
per a tractament oncologic, sino per a al-
fres patfologies cerebrals.

Per tant, aquest tipus de péptids només
son per a poblacié infantil o podrien
també utilitzar-se en adults?

Es una fecnologia que no va contra la
debilitat del fumor propiament, sind que
fa arribar el farmac adequat a la debili-
tat, de manera que es pot aplicar a fota
mena de farmacs, i a fofa mena de pa-
cienfs, sense restriccio d'edat. Els resul-
tats preclinics a HSJD ens van permetre
sol - licitar dues patfenfs que cobreixen
I'ds de la tfecnologia també en patologies
propies dels pacients adults. Aixo ajudara
0 que inversors importants es inferessin
pel projecte.

Recuperem una altra de les linies de
recerca de que parlavem, que té molt de
pes en el seu laboratori, concretament
de la recerca amb virus oncolitics.

En aquest camp freballem amb Theriva,
la companyia que va crear l'adenovirus
oncolitic VCN-01 per tractar el cancer de
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pancrees. El virus mata cellules can-
cerigenes sempre que aquestes finguin
una alteracié diana en un grup de gens
anomenat “la via del retinoblastoma’. Es
fracta d'una via molt comuna en cancer
que té aquest nom perque es va des-
cobrir al refinoblastoma (el cancer de la
refina dels infants), perd no és exclusiva
d'aquest cancer. De fef, només es replica
en cellules amb aquesta via aberrant, ino
en cellules normals.

Aixo ens va porfar a avaluar el VCN-01
confra el refinoblastoma, ja que aquest
fumor té mutada aquesta via. Aixi co-
mencem a aplicar aquesta ferapia, que,
a més, era ideal per a una franslacio cli-
nica rapida, perqué era produida en grau
clinic i ja es trobava en assaigs clinics en
adulfs.

Amb la recerca del retinoblastoma, el
2019, van guanyar el Premi Vanguardia
de la Ciéncia. Com ha seguit aquesta in-
vestigacio cinc anys més tard?

Actualment estem analitzant les dades
de l'al'assaig fase 1 d'aquest estudi, que
ha finalitzat recentment. A nivell preclinic,
continuem freballant per millorar el trac-
fament amb adenovirus i aplicar-lo a al-
fres tumors en combinacié amb farmacs
de la familia de les camptotecines, que
actuen com a potents estimuladors de
I'activitat del virus als models preclinics.

En aquest sentit, al camp dels adenovirus
oncolitics hi ha cert canvi de paradigma.
Inicialment es pensava que aquests vi-
rus actuaven principalment per oncolisi,
destruint les céHules canceroses, mentre

que ara se sap que s6n a meés estimula-
dors del sistfema immunitari, en desem-
mascarar el fumor i deixar-lo exposat a
les cellules immunitaries.

En tot aquest entramat de projectes de
recerca, quina funcié exerceixen les
tecnologies d’avantguarda, com ara la
seqiienciacio geneética, en la investiga-
cio del cancer infantil?

Tenen una funcié molt critica. Per a les
malalties sense cura dels infanfs com,
per exemple, el glioma de linia mitjana,
fa 15 anys no sabiem quina causa la pro-
duia, i ara ja sabem que gairebé el 100%
d'aquests pacients tenen la mateixa mu-
facid, que canvia un sol aminodcid i sem-
pre en una mateixa profeina. Aquests
avengos es generen gracies a fofs els
oncolegs i patdlegs que durant molt de
femps han recollit mostres dels tumors
d'aquests nens, tof i que aleshores no se
sabia ben bé qué podien canviar en el fu-
fur. Aquesta visio la van fenir, per exem-
ple, Jaume Mora, el nostre director cien-
fific i Guillermo Chantada, el nostre di-
rector d'outreach.
Tots dos, freballant
g 10.000 km de
distoncia i sense
coneixer-se enca-
ra, van construir
en parallel collec-
cions de mostres de cancers pediatrics
que han estat vitals per poder disposar
avui, gracies a la fecnologia, d'una in-
formacid que ha permés classificar els
fumors en diferents fipus, prendre deci-
sions rapides sobre fractaments i el seu

“Les families son el cor
i el motor de gran part de
la investigacio que es fa
al nostre hospital”.

pronostic, detectar dianes terapeutiques i
poder recomanar fractaments dirigifs.

Ara, per a qualsevol infant que entra
per la porta de I'hospital amb un tumor,
en relativament poc temps el laboratori
d'oncologiac molecular de Cinzia Lava-
rino classifica quin tipus de fumor fé |
disposem de la informacio necessaria
per poder seleccionar uns tractaments
i descartar-ne d'altres. Relacionat amb
aixo, vull destacar que posar a punt les
maguinaries d'obtenir mostres i analit-
zar-les no hauria estat possible sense la
generasitat de les families dels pacients.

| parlant de les families. ¢quina funcio
exerceixen les associacions de pares
i els pacients en I'orientacio de la seva
recerca i desenvolupament de tracta-
ments?

Sén el cor i el motor de gran part de la
investigacio que es realitza a I'HSJD.
Les families es bolquen des de la més
absoluta generositat per fer viables els
nostres projectes, sobrefot donant-nos
els teixits de les malalties dels fills. Una
€0sa que mai no
em deixara de
sorprendre €s que,
després de passar
pel mal trongol de
la malalfia, moltes
families  vulguin
seguir unides al nostre hospital. Potser el
més normal seria voler oblidar-se de no-
saltres. Tot i aixd, moltes families porten
idees, s'‘associen, organitzen activitats
per recaptar fons i segueixen involucrats
en larecerca. Actualment, més de la mei-



fat del finangament al nostre laboratori
prové de donacions de les families.

Si els poguessin enviar un missatge a
aquestes families de pacients infantils
que enfronten un diagnostic de cancer i
donen suport a la investigacié a HSJD,
que els dirien?

Abanda de donar-los les gracies publica-
ment els diria que fots signifiqguen el ma-
feix per a nosaltres, tant si s6n “valents”
com si els paralitza la por, que els seus
fills s6n el primer
per a I'HSJD i que
continuarem  es-
forgant-nos per ells.
Per nosaltres, el dia
meés important de
cada any és el de la
nosfra reunié amb
fotes les families,
on expliguem els
projectes i els resultats de la recerca. Els
expliquem els exits i els fracassos. Un
pacient nostre em va dir una cosa molt
estimulant després de la darrera jornada
de families: “M’has fet riure. Vindré I'any
que ve" Aixo vol dir que el nostre projec-
fe els afrau. La nosfra maxima illusio és
poder-los dir gue hem pogut arribar a un
nou assaig en fase | amb alguna de les
investigacions.

Com s‘imagina el futur de I'oncologia
pediatrica d’aqui a vint anys?

M'imagino que la immunoterapia estara
molt més desenvolupada, no nomeés per
a les leucemies, com ara, sind per a fu-
mors solids fambé. En vint anys espero
que hagim descobert perque els cancers
solids son gairebé indetectables per al
sistema immunitari. Hi ha alguna cosa
que els fa invisibles i per aixo ara sén tan
dificils d'eradicar amb immunoterapig,
finsitof amb els potents i coneguts CART.

Crec que en 20 anys fambé disposarem
de farmacs nous per als fumors cere-
brals, I'activitat dels quals no es veura
restringida per la barrera hematoence-
falica, perque haurem desenvolupat una
tecnologia eficag per superar-la.

També espero que les terapies selectives
finguin molt de protagonisme, amb trac-
faments que portin radiofarmacs immu-
nodirigits al tumor.

Escoltant-lo parlar amb tanta passio,

“D’aqui 20 anys espero
que les terapies selectives
tinguin molt protagonisme,
amb tractaments que
portin radiofarmacs
immunaodirigits al tumor”.

ens preguntem si quan va comencar els
seus estudis de farmacia ja somiava
una carrera investigadora o si va ser
fruit del cami.

En part va ser fruit del cami. Vaig arribar
a farmacia com gairebé fots els infants,
sense fenir clar si volia fer una carrera
orienfada en aquest ambit. Si que fenia
clar que la farmacia unia disciplines com
la quimica, la biologia i la medicina, que
eren del meu maxim interes. Vaig fenir
la sort de desenvolupar la meva carrera
amb mentfors com
José Luis Pedraz,
Guillermo Chantada
o Clinfon Stewart,
que van consolidar
el meu interes per
la recerca. De ve-
gades finc oportfu-
nitat de parlar amb
estudiants sobre la
seva arienfacio professional, i els dic que
hi ha molfs camins que poden portar al
mateix desti. El rumb final d'una carrera
el marquen I'especialitzacié de postgrau
i els mestres que finguis.

Parlant d’estudiants, en algun moment
de la nostra xerrada ha esmentat estu-
diants junior del seu equip. A més de la
investigacié com a cap de grup, també
mentoritza joves investigadors?

Si, és una tasca a la qual dono molta
imporfancia. La meva missio a HSJD és
doble. D'una banda, tinc la responsabi-
litat que els projectes de recerca pros-
perin adequadament, perd fambé finc un
objectiu academic clar que consisteix a
formar nous doctors. Els dos pilars sén
igual d'importants.
El meu objectiu
academic és que
els doctfors que es
formen al laboratori
desenvolupin el seu
pla de carrera d'una
manera optima, si és possible usant HS-
JD com a trampoli per continuar la seva
formacio en alfres insfitucions de reco-
negut prestigi. De vegades la seva marxa
és frustrant, perqué hem de comencar
de nou amb la formacio de personal nou,
pero alhora suposa un estimul per a mi
com a mentor. També rebem estudiants
infernacionals que ens frien com a part
de la seva formacio, i el nostre objectiu
és respondre a les seves expectatives i

“Tots els projectes que fem
son col-laboratius i molts ho
son a escala internacional”.,

poder continuar treballant-hi, com a part
d‘aliances futures. Aixi assegurem fambé
que el coneixement que es porten roman,
d'una manera o altra, al servei del nostre
projecte a HSJD.

Les aliances, doncs, sén una part impor-
tant de la manera de treballar al cancer
infantil?

Absolutament fofs els projectes que fem
son collaboratius i molts ho s6n a escala
infernacional. En ciencia és molt impor-
tant nodrir-nos entre nosaltres, i en can-
cer pediafric encara més, per poder sem-
pre sumar experiencia i recursos, i arribar
al maxim de conclusions tan rapidament
com sigui possible.

Tenim aliances infernacionals molt esta-
bles, especialment per a noves terapies,
com ara la sonodinomia, un projecte
molt ambicios en que estem freballant
en collaboracié amb Alejandro Sosnik, de
I'institut Technion d'lsrael. La comunica-
ci6 i collaboracid amb centres interna-
cionals és permanent. Sense anar meés
lluny, recentment hem enviat mostres a
Carolina del Nord, als EUA, i a Heidelberg,
a Alemanya.

Per acabar, quina considera que ha es-
tat la major frustracié i la major alegria
en la seva carrera fins ara?

Algunes vegades m'he vist frustrat, amb
rad o0 sense, en comprovar que investiga-
cions que jo considerava finalitzades i de
gran impacte no van obfenir la visibilit-
zacio social que jo esperava. Patfser qixo
s pergue vivim en una relativa bombolla
i de manera innocent interioritzem que
som unnou Carlos Gardel, i després la so-
ciefat competitiva
en que vivim forna a
posar-nos al nostre
lloc i ens dona una
cura d’humilitat, co-
sa que no ve del fot
malament. Aquesta
petita frustracio és insignificant compa-
rada amb la felicitat de saber que els qui
sempre valoren els avencos, per pefits
que siguin, i ens encorafgen a seguir,
son les families de qué parlavem. Elles
enfenen la importancia de cada aveng
i ho celebren. Les families son el nostre
moftor, la nostra energia i la més gran de
les nostres recompenses i alegries. |
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La veu de les families

Fa cinc anys que I'Hospital Sant Joan de Déu Barcelona va impulsar la creacié d'un Consell de Families per
coneixer I'experiéncia dels pares i mares des pacients, i escoltar les seves propostes de millora. Des de lla-
vors, cada mes, una vintena de families es reuneixen amb professionals de la Direccié de Qualitat i Expe-

riencia del Pacient per abordar temes i reptes transversals en els quals ells poden aportar una opinié fona-
mentada en la seva experiéncia i vivencies.

Coneixen millor que ningu I'Hospital. Fa
anys gue venen amb frequencia, des
que els seus fills van ser diagnosticats
d’una malaltia cronica. Hi han passat
dies i nits, amb el fill ingressat; i quan

no han estat ingressats, s'hi han estat
hores, de consulta en consulta. Un cop
al mes, pero, venen sols. Han quedat
per frobar-se amb altres families, i amb
professionals de I'Hospital, per analitzar
plegats ambits assistencials amb I'ob-
jectiu d'identificar oportunitats de millora
i mesures a implementar per, d'aquesta
manera, millorar I'experiencia dels pa-
cienfs. Es un dels diferents canals que el
centre té per coneixer les vivencies dels
pacients i les families.

Algunes de les 22 families que inte-
gren actualment el consell hi son des
del principi, des que es va constituir el 13
de marg de 2019. L'Albert recorda que,
quan livan proposar formar-ne part, no
es va sorprendre: “que creessin un con-
sell de families em va semblar molt co-

herent amb el que I'Hospital venia fenf,
amb la preocupacio que venien mani-
festant pels pacients” A la Maria José i el
Viceng, fampoc els va sobtar. Ja havien
participat anteriorment en uns tallers
que I'Hospital havia organitzat per pre-
guntfar a un grup de families com havien
rebut la primera noticia sobre el diag-
nostic del seu fill, i incorporar els seus
suggeriments en un manual dirigit a pro-
fessionals. A la Rebeca, en canvi, si que

li va venir de nou: “a mi, quan m'’ho van
dir, em va semblar una bona noticia, pero
fambé una gran responsabilitat, perque
al consell no parlo només en nom meu
sind fambé en nom d'altres families” “Es
una manera de refornar fot el que han fet
per nosaltres’ explica I'Ana.

Alguns membres del consell admeten
que, en un principi, van arribar a dub-
tar de la seva eficacia. "Aquest hospital
€s una empresa tan gran -prossegueix
el Joan- que arribes a pensar que, pot-
ser, el que dius no arribard més enllg,

perd amb el femps te n‘adones que hi
ha una escolta activa, un inferes genui
per coneixer la nostra opinid” “Per aqui -
afegeix el Thomas- han passat diferents
professionals assistencials i la sensacid
€s que ens han escoltat amb inferes de
millora. Que el nostre missatge els ha
arribat” “Tenir al nostre costat professio-
nals que ens acompanyin i canalitzin les
nostres propostes és clau. D'una altra
manera, no arribarien a fer-se realitat’,
comenta I'Ana.

‘I ens donen visibilitat i fan particips de
la vida a I'Hospital. Un cop a l'any sopem
amb el gerent i compartim amb ell les
nostres impressions, fambé participem
en la jornada de comandaments on s'ex-
posen els nous projectes que vol impul-
sar I'Hospital, i donem la benvinguda
als nous professionals que entren a fre-
ballar. En definitiva, se'ns té en compte’,
explica el Thomas.



D'esquerra a dreta i de dalt a baix: Albert Tous, Mei Garcia, Bet Farga, Carmen Blanco, Viceng Morral, Thomas Amerijckx, Rebeca Sdnchez, Maria José Ochoa,
Christina Komrowski, Mercedes de Ros, Sonia Lopez, David Nadal, Mercé Jabalera, Sara Gémez i Ana Rodriguez.

Balang dels primers cinc anys de feina

Les families fenen molt clar per que cal
un consell d'aquestes caracteristiques
en un hospital. “De vegades els profes-
sionals no sén conscients del que les
families sentim. Nosaltres els oferim

una nova mirada. Diem el que no funcio-
na’, reflexiona la Maria Joseé. “Pero no es
fracta de fer una reclamacio -puntualitza
I'Albert- No té res a veure amb una recla-
macio. Implica actuar molt abans de la
queixa, amb un esperit constructiu”. “Es
fracta -afegeix I'Elisenda- de detectar
necessitats no cobertes”

Cinc anys després d'aquella primera tro-
bada del Consell, és hora de fer balanc.
El Viceng, un dels membres més vete-
rans, explica que al llarg d'aquests anys
han pogut anar comprovant “‘com s‘ana-
ven fent algunes de les coses que els
haviem proposat” En aquest sentit, I'Ana
destaca el treball que s'ha fet al Servei
d'Urgencies de I'Hospital: “ara es té una
especial cura amb els pacients immu-

nodeprimits i també es procura que els
nens no hagin de passar moltes hores
sense menjar res”.

També han observat canvis en el frac-

fe que es dispensa a alguns pacients.
“Abans, em trobava que alguns profes-
sionals no s'adregaven al meu fill perque
té una discapacitat i no pot parlar ni infe-
ractuar. Ara fe n‘adones que s'‘adrecen a
ell i el saluden perque saben, per queé els
hem dit, que per a les families és impor-
tant” explica la Christina.

Un aniversari és un moment oportu per
fer balang, perd fambé pers fixar-se nous
reptes i objectius. "Aquests anys ens
hem centrat potser en més millores de
caire assistencial —opina I'lrene- pero ara
toca abordar més la vessant administra-
fiva. De vegades, a les families ens re-
sulta molt complicat i dificil canviar una
visita, per exemple. Agilitzar o fer més
facils aquest i d'altres framits ens faci-
litaria molt la vida.” “També seria bo que

finguéssim més visibilitat de cara als
altres pacients, que ens poguessin iden-
fificar i fer-nos arribar les seves necessi-
fats perqué nosalfres les puguem trans-
metre al Consell i a I'Hospital’, suggereix
la Susana.

Perals pares i mares, el Consell de Fa-
milies ha acabant esdevenint més que
un consell. Peral Thomas, “és un espai
on hem tingut I'oportunitat de compartir
la nostra visié amb pares d'infants que
tenen alfres patologies diferents” i, per al
Viceng, un punt de trobada “on coneixer
altres realitats molt diferents a les nos-
fres” Algunes d'aquestes families hauran
de deixar el consell en pocs anys perque
els seus fills jo s'‘acosten a la majoria
d'edaf, moment en que hauran de ser
derivats a un hospital d'adults . “Tant de
bo aguests cenfres finguin organs com
el Consell de Families’, coincideixen a dir.
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L'altra historia clinica dels pacients
amb necessitats especials

Alguns infants i joves senten por i ansietat quan han de ser sotmesos a un procediment medic o quirurgic.
En el cas dels pacients que presenten una diversitat funcional o afectacié en el desenvolupament, aques-
tes sensacions es poden veure molt agreujades degut a la seva malaltia o condicid. Els professionals de
I'equip Child Life els visiten abans d’un procediment per millorar la seva experiéncia i evitar aquelles cir-
cumstancies que els poden crear ansietat

Alguns dels infants que presenten una
diversitat funcional o afectacio en el
desenvolupament, com paodrien ser els
pacients amb aufisme, fenen dificul-
fats per expressar les seves necessifats
i per inferaccionar socialment; presen-
fen comportaments repetitius; son molt
sensibles a alguns soralls, llums, fextu-
res; tenen dificultats per comunicar-se
amb I'enforn i/o, de vegades, compren-
dre’l. Totes aquestes circumstancies po-
den fer que una visita a I'Hospital o qual-
sevol practica medica, com per exemple
una punxada, esdevingui fraumatica per
a l'infant si no s'adopfen mesures per
prevenir-ho.

Per qixo, I'Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona va impulsar el programa Child
Life amb I'objectiu de millorar I'experien-
cia de tofs els pacients que son atesos al
centre i, especialment, d'aquells que, per
les condicions o caracteristiques de la
seva malaltia, poden viure pitjor el frac-
fament que reben. Quan un professional
defecta que el seu pacient té dificultats
per afrontar un procediment o creu que
és important que es valori si necessita
un acompanyament més especific, el
deriva a I'equip Child Life.

L'objectiu d'aquesta primera visita és
crear un perfil del pacient, una mena
d’historia clinica, perdo més cenfrada en
les caracteristiques de comunicacio, re-
lacio amb I'enforn i de caracter sensorial

de I'infant per tal de saber quines difi-
cultafs o inferferencies en el seu desen-
volupament s’han de tenir en compte @
I'nora de fer-li un procediment medic.

“Pregunfem als pares qué passa quan
s'agita per poder-ho fransmetre als pro-
fessionals; com es pren millor la me-
dicacio, amb xeringa i xarop o bé amb
pastilles i barrejant-ho amb alguna cosa
que li agradi; si té alguna dificultat per
folerar el contacte o per comprendre el
femps d'espera -explica Sonia Tordera,
coordinadora de I'equip Child Life- Tota
aquesta informacio ens resulta extre-
madament Util per mirar que podem fer
per qué estigui franquil en fot moment,
durant un procediment medic o presa
de medicacié.” Aquest perfil s'incorpora
a I'historial del pacient i es comparteix
amb els professionals que, en un mo-
ment o altrehan d'atendre aquest pa-
cient.

L'equip del Servei de Child Life disposa
de diferents estrategies o recursos al seu
abast per millorar I'experiencia d'aquests
pacients a I'Hospital. “Lacompanyament
i preséncia dels pares, en tot moment al
costat dels infants, és molt important i
franquillitzador. En d'altres casos, i amb
un objectiu de distraccio, I'us de dispo-
sitius fecnoldgics o joguines com trens
poden ser de molta utilitat. En alguns ca-
sos, la musica pot gjudar i, en els casos
en qué han freballat amb gossos a esco-

laiels agraden els animals, les activitats
assistides amb gossos fambé pot ser Ufil
perque I'infant afronti la situacié amb
calma’, explica la Sonia.

El cap del Servei d’Anestesiologia de
I'Hospital, Juan José Ldzaro, assegu-

ra que actuacions fan senzilles com les
que apunta la Sonia poden marcar la di-
ferencia i fer que qualsevol petita inter-
vencid, com per exemple una punxada,
pugui desenvolupar-se amb normalitat
o, pel contari, acabi sent fant trauma-
fica per a I'infant que no vulgui tornar a
I'Hospital. “Fa anys els infants amb au-
fisme a qui s’havia de fer algun fracta-
ment odonfologic havien de ser sedats i
porfats a quirofan. Ara, gracies a l'accio
de les Child Life, estan més preparats o
acostumats a aquests tractamentsiels
poden rebre a consulta’, argumenta.

Ldzaro destaca fambé que gracies a la
historia clinica sensorial i a les informa-
cions que els faciliten les Child Life, po-
den evitar tof allo que pot crear un rebuig
per part del nen. “Si, per exemple, no li
agrada les aglomeracions, a quirdfan
nomeés entra un o dos professionals amb
ell, els estrictament necessaris, i des-
prés ja s’hi suma la resta. Si t€ un nino
del qual no se separa mai i amb el que té
vincle, mirem que el pugui enfrar a quiro-
fan perque no es posi nervios i després
ja litraiem quan esta sedat’, explica.
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La Carla, amb el nino de drap i la mascareta que la Child Life va fer servir per explicar-li d'una manera senzilla el fractament que rebria a I'Hospital.

El cas de la Carla

Ala Carla, que té autisme, la van operar
d'angines guan nomeés tenia fres anys en
un centre de Barcelona. La seva mare, la
Cristina, en guarda un mal record. “Van
acabar lligant la nena a la llitera perque
es resistia a que li posessin la via’, ex-
plica.

Fa uns mesos,va haver de tornar a pas-
sar per quirofan. "Aquesta vegada, pero,
vam demanar al pediatre que ens deri-
vés a Sant Joan de Déu perqué sabiem
gue en aquest centre tenen una unitat
per a infants amb autisme’, explica la
mare.

Pocs dies abans de la intervencio, una
professional de I'equip de Child Life es
va posar en confacte amb la familia per
oferir-los la possibilitat de preparar la
Carla per a la intervencid. Mitjancant un

joc simbolic amb un nino de drap i uns
pictogrames, la Child Life li va explicar,
d’'una manera senzilla i adaptada a la
seva edati necessitats especials, el que
li farien a I'Hospital. També la va acom-
panyar i mostrar els espais del centre on
hi seria durant la seva estada, per tal de
reduir el seu grau d'incerfesa i por.

“A nosaltres, com a pares, ens va fran-
quillitzar molt veure com fractaven la
Carla, com infentaven comprendre-la
encara que no parla i coneixer les seves
necessitats i pors. També ens va anar
molt bé que ens expliquessin com po-
diem ajudar-la. Ens vam emportar a ca-
sa el nino de drap, les vies, la mascareta
i els pictogrames, i cada dia reproduiem
el joc que havia fet amb la Child Life i li
explicavem el que li farien a I'Hospital.
Aix0 va permetre que el dia de la infer-

vencio fof anés molf rodat; que tof fos
meés facil, que ella estigués molt més

franquilla i, sobretot, menys fraumatic
per a fots’, relata la Cristina.

Ala Carla, com a molts infants amb au-
fisme, els fa molta por les punxades.
Aquesta circumstancia, i altres necessi-
tats especials de la nena, van ser apun-
tades a la seva historia clinica. Per qixo,
quan va arribar al Bloc Quirdrgic, els
professionals que I'havien d'afendre ja
ho sabien i, per evitar que es posés ner-
viosa, van optar per cokocar-li la via un
cop esfigués adormida. “Semblen petites
coses, perd son importants. La fasca que
fan les Child Life amb els infants amb
autisme com la meva filla fa que el que
potf seruna experiéncia traumatica no ho
sigui ni per ella ni per als que I'envoltem”,
opina la Cristina.
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Optimitzar I'accés vends per millorar
I'experiencia del pacient

El progrés en I'atencié ha donat lloc a una especialitzacié més gran en I'accés vends, una part crucial de la
cura dels pacients per administrar tractaments i obtenir mostres. En resposta a les necessitats canviants i
els desafiaments emergents, hospitals com el de Sant Joan de Déu han implementat equips especialitzats
en puncid venosa. Aquests equips, formats per personal d'infermeria altament especialitzat en técniques
avancades i format en puncié guiada mitjancant ecografia, milloren la precisio i I'experiéncia de la perso-

na atesa.

L'afenci6 sanitaria avanga a passos de
geganti, amb qix0, sorgeixen Noves ne-
cessitats i desafiaments per millorar la
seguretat dels pacients i la qualitat as-
sistencial. Un dels aspectes fonamen-
tals a I'hora de tenir cura dels pacients
és I'accés venos, fonamental per a l'ad-
ministracio de tractaments i la presa de
mostres. Tot i aixo, per a alguns, l'obten-
cio d'un accés venos es pot convertir en
una tasca dificil i dolorosa. Aqui és on
I'especialitzacio i la innovacio juguen un
paper rellevant.

A molts hospitals pediatrics, la insercio
d'accessos venosos la realitza personal

d'infermeria, pero alguns pacients com-
plexos, com els cronics o aguells amb el
capital vends esgotat, poden requerir un
enfocament més especialitzat’, explica
Sara Palou, infermera especialitzada en
acceés venos de ['Hospital Sant Joan de
Déu. Es en aquest context que sorgeix la
necessitat de comptar amb equips dedi-
cats exclusivament a la puncié venosa.

Aixi, a I'Hospital Sant Joan de Déu s'ha
implementat recentment un equip espe-
cialitzat en venopuncio o colocacio de
cafeters venosos per garantir i conservar
el capital vends, compost per personal
d'infermeria alfament capacitat en tec-

niques d'acceés venads. Aquest personal
d'infermeria rep formacio especifica i
ufilitza tecnologies, com ara I'ecografia
guiada, per garantir un acces segur i pre-
cis en pacients amb accés venas dificil.

"Aquest enfocament no només millora
I'experiéncia del pacient, reduint el dolor
i les complicacions associades a mulfi-
ples infents de puncid, siné que fambé
optimitza els resultats clinics, en asse-
gurar una administracio adequada dels
fractaments, sense demores’, afegeix
Sara Palou.



Sara Palou, infermera especialitzada en accés vends.

Millorant la seguretat i experiéncia de la persona atesa

La creacio d'equips especialitzats en
puncié venosa no nomes ha revolucio-
nat la manera com s'aborda aguest pro-
cediment en hospitals, sind que fambé
ha tingut un impacte significatiu en la
seguretat i l'experiencia del pacient. | és
que un dels aspectes meés destacats
d'aquest enfocament és la personalitza-
cio del tractament. Cada pacient €s Unic,
i 'equip d'insercio d'accessos venosos
s'assegura de seleccionar el dispositiu
més adequat per a cada cas, tenint en
compte la durada i el fipus de terapia,
aixi com les caracteristiques del pacient”,
comenta la propia Sara Palou .

Anteriorment, l'obtencio d'un accés ve-
nods era un procés doloros i estressant
per a molts pacients, especialment
aquells amb venes dificils de localitzar.
Tot i aixd, amb la infroduccio de personal
d'infermeria expert en puncié venosa,

Les dades avalen I'especialitzacio

“La implementacié d'aquest equip es-
pecialitzat ha demostrat ser un aveng
significatiu en I'atencid clinica, establint
un nou estandard de cura a I'hospital. La
formacio confinua, I'estandarditzacio de
protocols i I'Us de tecnologies avangades
son elements clau d’'aquesta iniciafiva,
que podria servir com a model per a al-
fres hospitals que busquen millorar els
procediments d'accés venods’, afegeix
I'especialista.

aquest procés s'ha tornat molt menys
fraumatic’, afegeix I'experta. El personal
d'infermeria especialitzat en puncio ve-
nosa és capag d'ufilitzar fecniques, com
I'ecografia guiada, per localitzar venes
dificils amb més precisio.

Aix0 significa que els pacients ja no han
de patir multiples intents fallits de pun-
cio, cosa que redueix significativament
el dolor i la incomoditat associats amb el
procediment, a més de preservar el ca-
pital venos.

Les venes son recursos valuosos i limi-
fatfs, especialment en persones afteses
croniques i pediatriques, les venes de les
quals poden estar sofmeses a un estres
continu a causa de fractaments perllon-
gats. Pertant, és fonamental adoptar
practiques que minimitzin el dany vas-
cularipreservin la infegritat de les venes

o &

Aquest avenc, a més, esta recolzat per
les dades. Una andlisi duta a ferme al
mateix Hospital Sant Joan de Déu ha de-
mostrat que els dispositius inserits per
personal d'infermeria expert presenten
un 25% menys de complicacions relacio-
nades amb la insercio respecte a aquells
dispositius inserits per persones d'infer-
meria generalista amb formacid basica
en puncio ecoguiada.

Com a conclusio, els equips especialit-

a llarg termini. Aixd no nomes garanteix
la disponibilitat d'accés vends per a frac-
taments futurs, sin6 que fambé redueix
el risc de complicacions associades
amb la insercié repetida de dispositius
venosos. En darrera instancia, preser-
var el capital vends no només millora la
qualitat de vida de la persona atesa, si-
no que també confribueix a un maneig
mes segur i sostenible de la seva atencio
medica.

Un altre aspecte important de I'espe-
cialitzacié en puncié venosa és I'enfo-
cament en el manfeniment i la refirada
adequats dels dispositius venosos. Aixo
ajuda a prevenir complicacions a llarg
fermini, com ara infeccions i trombosi, i
garanteix que el pacient pugui confinuar
rebent tractament de manera segura i
efectiva.

zats en puncio venosa estan fransfor-
mant la manera com s‘aborda aquest
procediment als hospitals, millorant la
seguretaf il'experiencia de la persona
afesa i garantint una aftencio clinica de
qualitat i amb bons resultats. Aquests
avencos son un festimoniatge del com-
promis continu dels professionals sani-
taris amb la millora de I'atenci6 al pa-
cientilarecerca de I'excellencia en la
cura de la salut.
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si creixes TU,

creixem

Tots

Descobreix la nova web de SJD Formacio!

Més intuitiva, més accessible i amb molt més contingut per
brindar-te una experiencia més completa.
Perque quan creixes tu, creixem tots.

EXPLORA LA NOVA WEB
https://formacion.sjdhospitalbarcelona.org



https://formacion.sjdhospitalbarcelona.org/ca

