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DiA MUNDIAL DE LA HEMOFILIA | HISTORIA DETRAS DE LA ENFERMEDAD

La terapia génica para
hemofilia B llega a Segovia
con un coste millonario

La hemofilia tipo B entra en una etapa médica con la llegada de una terapia que
podria superar los 3,3 millones de euros por paciente, un coste sin precedentes
que, por primera vez, abre la puerta a la curacién de esta enfermedad rara

SUSANA PORTILLO / SEGOVIA

Llega ala entrevista con una tirita
en la mano izquierda. Es pequeiia,
casi invisible, pero lo dice todo. Ahi,
cada semana, Juan Manuel Castillo
Zamora se inyecta el factor que su
cuerpo no produce. Tiene 42 afios,
es guatemalteco y hoy es profesor
investigador predoctoral en la Uni-
versidad de Valladolid. Pero antes
que todo eso, es paciente con he-
mofilia tipo B.

Lahemofilia es un trastorno con-
génito de la coagulacién que impi-
de al organismo producir correcta-
mente el factor IX en su caso, lo que
provoca hemorragias, especial-
mente en las articulaciones, y con
el tiempo, secuelas irreversibles.
Una enfermedad considerada rara
que en Segovia afecta a apenas una

veintena de pacientes, pero que

marca a familias enteras.

Sin embargo, hoyla llegada de la
terapia génica abre por primera vez
la puerta a cambiar el curso de esta
patologia, aunque para pacientes
como élllega tarde, por la edad, y
tras afos de tratamiento y secuelas,
serd, en cambio, un punto de infle-
Xién para las generaciones mads j6-
venes, que podrdn aspirar a una vi-
da sin las limitaciones que durante
décadas definieron la enfermedad.

La suya empez6 en los afios 80,
en un contexto donde los trata-
mientos eran limitados y, muchas
veces, reactivos. «El dafo ya esta
hechow, resume. Las artropatias, el
dolor crénico y las limitaciones de
movilidad no son una posibilidad
futura, sino una herencia de aque-
llos primeros afios sin medicacién
profildctica en su pais de origen.

Su infancia no se parecié ala de
cualquier nifo. Estuvo atravesada
por la sobreproteccion, las prohibi-
cionesy también por la incompren-
sion. «La respuesta era prohibir: no
correr, no jugar, no salir por el mie-
do a sangrados y a hospitalizacio-
nes que duraban semanas», recuer-
da. «Pero la infancia no entiende de
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Juan Manuel se cada

limites médicos, dice. Y ahi apare-
cen las caidas, los golpes, las lesio-
nes «y la culpan, agrega. Porque ca-
da herida implicaba no solo largas
estadias en el hospital, también au-
sencias escolares y un regafio anun-
ciado. Aprendi6 a esconder el do-
lor, a ocultar la inflamacién bajo ro-
pa holgada, a fingir que podia
caminar cuando se habia dado un
golpe en la bicicleta o corriendo
con amigos.

Recuerda también que el colegio
dejé huella. Casco, rodilleras y co-
deras como escudo fisico pero mo-
tivo de burla. La enfermedad no so-
lo lo atravesé a él. Viene en su fami-
lia. La hemofilia es un trastorno

el factor IX, la proteina de coag

«Un nifno con
hemofilia no es
rebelde, es un nino
que quiere jugar»

genético que afecta principalmente
alos hombres, aunque se transmite
de madres portadoras a hijos varo-
nes. En su familia, esa herencia tie-
ne nombres propios. Juan Manuel
habla del «tio Héctor» que murié a
los 29 afos tras una cirugia sin el

conocimiento de que tenfa hemofi-
lia. O el «tio Julidn» que perdié la
movilidad progresivamente hasta
quedar incapacitado a sus 50 afios.
Un linaje marcado por la enferme-
dad que se repite en cada genera-
cién masculina y que dibuja una
época en la que la hemofilia era, li-
teralmente, una amenaza constan-
te. La historia no se detiene en el
pasado. Contintia en el presente, al
otro lado del Atlantico. En Estados
Unidos viven varios de sus sobri-
nos, también con hemofilia, confir-
mando esa estadistica implacable
de la herencia genética. Como ocu-
1Tid con Julidn y Héctor, hoy son
ellos quienes conviven conla en-

fermedad, aunque en un contexto
médico muy distinto y cada vez
mads ventajoso por los avances mé-
dicos alrededor de la enfermedad.

Ya no desde la incertidumbre de
décadas atrds, pero si bajo la con-
ciencia de una condicién que sigue
marcando el cuerpo ylavida de to-
da una familia. Con sus sobrinos
no solo comparte un apellido, sino
también padecimientos que se re-
conocen en la cotidianidad.

Sumadre lo sabfa. Muri6 de cén-
cer cuando Juan Manuel tenia 11
afios, con la preocupacion instala-
da en el cuerpo. Pidi6 ala familia
que lo cuidaran, que lo protegieran.
No imaginaba.para él un futuro
académico. «Con que viviera, era
suficiente», recuerda las palabras
que repetia. Desde Segovia, déca-
das después, esa frase vuelve con
una mezcla de ternura y tristeza
que se hace visible en sus ojos que
brillan por unas ldgrimas que se
asoman timidamente. Al verse aho-
ra en una universidad en el extran-
jero, se pregunta ;qué habria dicho
su madre si viviera?.

EL FUTURO ESTA AQUI. Juan Ma-
nuel habla de un punto de inflexién
que llegé pasados los 20 afios, en
un congreso al que fue invitado. Allf
en medio de profesionales y con ac-
ceso alos avances sobre la enfer-
medad entendié que la hemofilia
no se trata solo con medicacion, si-
no con un enfoque integral: fami-
lia, psicologia, seguimiento médi-
co. «No fui un nifio rebelde, fui un
nifio comtin y corriente que querfa
jugar como cualquier otro», refle-
xiona. En ese momento algo empe-
z6 a ordenarse.

Hoy, con tratamiento semanal y
seguimiento entre Segovia y Ma-
drid, su calidad de vida es «acepta-
ble». Convive con el dolor algunos
dias. Lo ha normalizado. Hay dias
buenos y dias en los que caminar

_ sevuelve imposible sin previo avi-

s0. Pero por primera vez, habla del
futuro sin resignacién. Hoy es pa-
dre de dos nifias. Ambas portado-
ras de la enfermedad y actualmen-
te bajo seguimiento médico en la
Unidad de Hematologia del Hospi-
tal de Segovia. La informacién le ha
dado el poder de entender desde
sus hijas, sin incertidumbre, desde
un sistema sanitario que ha apren-
dido a mirar también a las mujeres
portadoras.

Juan Manuel habla de la terapia
génica con un tono esperanzador
para la hemofilia tipo By que en al-
gunos meses podria aplicarse por
primera vez en Segovia, abre una
posibilidad que su generacién no
tuvo. Sabe que probablemente no
lleg6 a tiempo para €l. Pero si para
los que vienen después. Y entonces,
mientras recuerda a su madre,
aquella conversacién de despedid
se contrasta con lo que hoy empie-
za a vislumbrarse en el futuro.
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Placas en el suelo
en un lugar donde

El concejal de Urbanismo, Alejandro Gon-
zdalez-Salamanca, anuncié ayer que el
Ayuntamiento de Segovia instalard unas
placas de bronce en la plaza del Azoguejo
y en la plaza de Dia Sanz para informar de

miramos hacia arriba ave esté prohibido subir al Acueducto. Habré que com-

probar qué efectividad tiene esta medida disuasoria.

gue no haya ninguna.

Las placas estardn puestas en el suelo en un lugar en el
que la préctica totalidad de los visitantes mira hacia arri-
ba para maravillarse con la majestuosidad del bimilena-
rio monumento romano. En Semana Santa, la Policia
Local apenas formulé denuncias contra personas que se
habfan subido al Acueducto, pero hay que conseguir

ENTREVISTA En el marco del Dia Mundial de la Hemofilia, se explica uno de los avances médicos més relevantes en el tratamiento
de la hemofilia tipo B, una terapia génica millonaria que podrfa suponer, en la préctica, su curacién definitiva con una sola ddsis.
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«Creo que en los préximos 10015
anos podremos hablar de la hemotfilia
como una enfermedad del pasado»

S.P./SEGOVIA

1médico José Antonio Quei-
zén Herndndez, pone cifras
contexto a una enferme-

dad rara que en la provincia
afecta a una veintena de pacientes.

En el marco del Dfa Mundial de
la Hemofilia, el especialista en he-
matologia subraya los avances lo-
grados y lanza un mensaje de espe-
ranza marcado por un hito reciente:
lallegada dela terapia génica para la
hemofilia tipo B, disponible en Es-
paifia desde 2025 y que podria apli-
carse por primera vez en Segovia en
los préximos meses.

Una opcién que, por primera vez,
podria abrir la puerta real a la cura-
cién de la enfermedad en pacientes
con hemofilia tipo B.

#Cudntos pacientes con hemofilia
hay actualmente en Segovia?

En nuestro caso, en Segovia, tene-
mos registrados nueve pacientes con
hemofilia A, ocho con hemofilia By
seis con hemofilia C. Nos movemos
en torno aunos 15 o 20 pacientes,
cifras esperables para nuestra po-
blacién.

Para alguien que nunca ha oido ha-
blar de la hemofilia, ;c6mo la expli-
caria?

Desde el punto de vista médico,
es un defecto congénito de los facto-
res de coagulacion. Esto provoca que
los pacientes tengan hemorragias,
especialmente en las articulaciones,
lo que con el tiempo genera secue-
las de movilidad. Ademds, tiene una

caracteristica genética muy particu-
lar: la transmiten las mujeres, pero
la padecen principalmente los varo-
nes.

:En tres décadas en hematologia,
qué cambios ha visto?

Ha sido radical. En los afios 80, la ex-
pectativa de vida de estos pacientes
era muy limitada. Hoy eso ha cam-
biado completamente gracias a los
tratamientos. Para poner un ejem-

«La terapia génica
podria aplicarse
por primera vez
en Segovia en los
proximos meses»

K‘AMARE!;&
plo: el gran salto dela terapia génica.

;En qué consiste exactamente la te-

‘rapia génica?

En introducir el gen correcto en las
células del higado, que son las en-
cargadas de producir el factor de
coagulacién. En el caso de la hemo-
filia B, con una sola administracién
conseguimos que el propio organis-
mo vuelva a fabricar el factor IX. Es
decir, el paciente deja de necesitar el

tratamiento externo porque su cuer-
po lo produce de forma natural.

;Podemos entonces hablar de cu-
racién en la Hemofilia tipo B?
Posiblemente, hay pacientes trata-
dos desde 2012 que, més de una dé-
cada después, mantienen niveles
normales de factor IX.

;Estd disponible para Segovia?
Sidesde enero de 2025 existe un pro-
tocolo nacional y ya se ha adaptado
en Castilla y Ledn. Se estima que
unos 30 pacientes en la comunidad
podrian beneficiarse. En Segovia cre-
emos que al menos un paciente po-
drfa ser candidato y es posible que
reciba este tratamiento en los préxi-
mos meses.

:Qué supone esto para usted como
médico?

Es algo espectacular. Y también es
motivo de orgullo que el Sistema Na-
cional de Salud financie tratamien-
tos de este nivel, porque hablamos
de terapias que superan las siete ci-
fras. Actualmente es el medicamen-
to mds caro dentro de la cartera pu-
blica.

$Qué mensaje le gustaria lanzar en
el Dia Mundial de la Hemofilia?

Un mensaje de esperanza. Hemos
avanzado mucho, pero ain queda
camino por recorrer. Estamos en un
momento muy ilusionante. Creo
que enlos préximos 10 0 15 afios po-
dremos hablar de la curacién dela
hemofilia y convertirla en una enfer-
medad del pasado.

ventanas

S

ETERNALUM

EniornaEcion:
www.itesalventanas.es




