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9:30 h

9:50 h

10:10 h

Taula institucional

Sra. Gloria Galvez, secretaria d’Atencio6 Sanitaria i Participacié en
Departament de Salut de Catalunya.

IlI'Im. Sra. Sara Jaurrieta, diputada al Parlament de Catalunya.

Sra. Iolanda Arbiol, directora de la Fundacio6 Dr. Torrent-Farnell.

TESTIMONIS EN PRIMERA PERSONA

DEL REPTE DEL DIAGNOSTIC,

AL TRACTAMENT I LA RECERCA D'UNA CURA

Colangitis Biliar Primaria, Colangitis Esclerosant Primaria,
Sindorme de superposicio, Colestasi Intrahepatica
Progressiva Familiar, Atresia de Vies Biliars i Deficit

de lipasa acida lisosomal i Poliquistosis Hepatica

Presenten i moderen:

Dr. Albert Parés, consultor senior de la Unitat dHepatologia, Hospital
Clinic i Provincial de Barcelona. Professor en Medicina a la UB.

Sr. Josep Maria Martinez, president d’Associaci6 de Malalts i
Trasplantats Hepatics.

A la taula:

Dra. Maria-Carlota Londoiio, servei d’hepatologia. Grup de recerca
de malalties hepatiques viriques, genetiques i immuno-mediades,
Hospital Clinic de Barcelona.

Dr. Jests Quintero, metge adjunt de la Unitat Funcional
d'Hepatologia i Trasplantament Hepatica Pediatric. Servei de
Pediatria de 'Hospital Universitari Vall d'Hebron.

Dra. Inés Loverdos, servei de Gastroenterologia, Hepatologia i
Nutrici6. Hospital Universitari Sant Joan de Déu.

Dr. Jordi Colmenero, Cap de Secci6 de Trasplantament hepatic,
Hospital Clinic. Investigador IDIBAPS, CIBERehd i Universitat de
Barcelona.
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12:00 h

12:35h

12:50 h

14:30 h

PAUSA | COFFEE

XUECs, CSURs | ERNs: UNA XARXA DE
CONEIXEMENT PER A MALALTIES MINORITARIES

Dra. Susan Webb, coordinadora del grup de recerca de Malalties de
la Hipofisi de I'lTB-SPau Catedratica Emeérita de Medicina de la UAB,
presidenta de la Comissié Assessora de Malalties Minoritaries del
Departament de Salut.

LA NECESSITAT DEL TREBALL EN XARXA

Presenten i moderen:
Sra. Merche Gonzalez, psicologa i secretaria dALBI Espaiia.

Sr. Eduardo Lopez, president de LAL-D Patient Organization.

A la taula:

Dra. Maria-Carlota Londoio, servei d’hepatologia. Grup de recerca
de malalties hepatiques viriques, genetiques i immuno-mediades,
Hospital Clinic de Barcelona.

Dra Meritxell Jodar, especialista en el servei de Bioquimica i
Genetica Molecular del Centre Diagnostic Biomedic del Hospital
Clinic de Barcelona, professora associada de la UB.

Sra. Célia Rodriguez-Borjabad, nutricionista de 'Hospital Sant Joan
de Reus.

Inf. Cristina Collazos, Infermera consulta externa Hepatitis viriques,
toxiques i metaboliques, Hospital Clinic de Barcelona.

Dra. Maria Queralt Gorgas, cap de Farmacia Hospitalaria de
I'Hospital Universitari Valle Hebron.

Dra. Gemma Puig, Farmaceutica especialista en farmacia hospitalaria
i secretaria del Consell Assessor de Medicacié Hospitalaria, Programa
d’'Harmonitzacié Farmacoterapeutica del CatSalut.

Professionals amb aportacions fila cero.

CLOENDA I LUNCH NETWORKING
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MALALTIES MINORITARIES

> Hi ha més de 7.000 Malalties
minoritaries.
> Afecten a5 de cada 10.000 Persones.

LES MALALTIES

SUPERPOSICIO/SINDROME

DE SOLAPAMENT (OVERLAP)

Es produeix quan coexisteixen manifestacions
analitiques i/o histologiques de dues malalties
«autoinmunes o inmunomediades». La freqiiencia
d’aquesta sindrome és poc clara, si bé es considera
que fins a un 10% dels pacients amb hepatopatia
autoimmune poden presentar un solapament CBP-
HAI o bé CEP-HAI. Aquest ultim apareix general-
ment en nens i adolescents, s'estima una prevalen-
¢a del 30-50%. En adults joves, del 10-20 %.

COLANGITIS BILIAR PRIMARIA (CBP)

Malaltia del fetge, autoimmune, cronica i greu de la
qual l'etiologia és desconeguda. Gairebé 9 de cada
10 afectades son dones i és a partir dels 40-45 anys
quan acostuma a apareixer.

La CBP es caracteritza per una inflamaci6 i des-
trucci6 gradual de petits conductes biliars intrahe-
patics, que pot progressar a fibrosi i finalment a
cirrosi i insuficiencia hepatica. La CBP, en alguns
casos, presenta un conjunt de simptomes, més o
menys inespecifics, que inclouen astenia, prurigen,
xantelasmes, ictericia i osteoporosi entre d’altres.

COLANGITIS ESCLEROSANT PRIMARIA (CEP)

Malaltia hepatica inmunomediada que afecta amb
meés freqiiencia a homes i és rara en nens. Es carac-
teritza per 'enduriment i estrenyiment progressiu
dels conductes biliars intra i extrahepatics de mida
mitjana a gran, a causa de la inflamaci6 i la fibrosi.
Es progressiva i la majoria de les persones afec-
tades desenvolupen, a llarg termeni, una cirrosi,
ictericia persistent i/o insuficiencia hepatica.

> Alvoltant del 80 % sén d'origen
genetic.
>  Poden afectar el 3-4 % dels nounats.
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MINORITARIES

COLESTASIS INTRAHEPATICA
FAMILIAR PROGRESIVA

La colestasi intrahepatica familiar progressiva
(CIFP) és un conjunt de trastorns genetics autoso-
mics recessius que alteren el flux de la bilis i pro-
voquen colestasi d'origen hepatocellular durant
la infancia. Actualment es descriuen tretze tipus,
associats a mutacions en gens relacionats amb el
sistema de transport hepatobiliar.

Els tipus CIFP1i CIFP2 solen manifestar-se en els pri-
mers mesos de vida, mentre que el tipus CIFP3 pot
debutar més tard, fins i tot durant 'edat adulta jove.

Els simptomes principals son la colestasi, el prurit
i la ictericia. Un parametre important és la gam-
ma-glutamil-transpeptidasa (GGT), que es manté
normal en CIFP1i CIFP2, pero s'eleva en CIFP3.

Altres manifestacions possibles inclouen baixa es-
tatura, sordesa neurosensorial, diarrea, pancreati-
tis, alteracions en la sudoracio i esteatosi hepatica.

DEFICIENCIA DE LIPASA ACIDA

LISOSOMAL (LAL-D)

Es una malaltia metabolica hereditaria, mino-
ritaria i progresiva, causada per la manca d'un
enzim necessari per degradar lipids als lisoso-
mes. Aquesta acumulacié provoca dislipémia,
hepatomegalia, esplenomegalia, fibrosi, cirrosi i
aterosclerosi accelerada. La forma més greu, la
malaltia de Wolman, apareix en nadons i té una
evoluci6 rapida i fatal si no es diagnostica a temps.
En altres formes, I'evoluci6 pot ser variable, pero
sino es tracta, pot derivar en complicacions greus
hepatiques i cardiovasculars. El diagnostic precog
i el tractament especific son essencials per millo-
rar la qualitat i 'esperanca de vida.




ERN RARE-LIVER

Es una xarxa europea de centres dexcelléncia que atén malalties hepatiques minoritaries en adults i infants.

Inclou malalties autoimmunes hepatiques, metaboliques, atréesia biliar, malalties estructurals i vasculars,
i malalties hepatiques minoritaries durant 'embaras.

Lobjectiu és millorar el coneixement clinic i 'atenci6 a les persones afectades arreu d’Europa, mitjangant:

* Guies cliniques basades en l'evidencia.  Informacio rellevant i comprensible
. - . , er a pacients.
* Eines digitals per facilitar 'accés al p p
coneixement expert. * Governanga.
* Estandards comuns d’atencio. * Informaci6 per a pacients.

 Informacio6 per a professionals sanitaris.
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CLASSIFICACIO A LES ERNS

MALALTIES AUTOIMMUNES DEL FETGE:

Colangitis biliar primaria (CBP), Hepatitis inmunomediada (HAI), Colangitis esclerosant primaria (CEP),
Malalt IgG4.

METABOLICA, ATRESIA BILIARS | MALALTIES RELACIONADES:

Malaltia colestatica genetica, Atresia biliar, Quist choledochal, Alfa-1-antitripsina en la malaltia hepatica,
Malaltia de Wilsons.

MALALTIES ESTRUCTURALS DEL FETGE:

Malaltia hepatica cistica, Malaltia hepatica vascular, Colangiocarcinoma intrahepatic.
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