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Informe resumen

Objetivo de la reunion

Fecha: 13 de enero de 2026

Esta primera reunién internacional de la comunidad

Moderadora: Sophie Thomas de la alfa-manosidosis se organizé con el objetivo
de reunir a las personas y fortalecer los vinculos entre
Asistentes: padres y madres, cuidadores, paises. Nuestra intencion era:

personas que viven con alfa-manosidosis, . . o

2 : : «  Crear un espacio comun para que las familias,
medicos, 'n.ve‘?’tlgadores"  FERIESEN IS las personas que viven con alfa-manosidosis y los
de las asociaciones nacionales de MPS profesionales clinicos se retinan y aprendan unos
(Reino Unido, Alemania, Espaiia). de otros.

. Compartir informacion util sobre la atencion
médica, los avances en la investigacion y los
nuevos recursos que se estan desarrollando
para apoyar a la comunidad.

- Hablar abiertamente sobre los retos a los que
se enfrentan las familias e identificar qué tipo
de apoyo es mas necesario de cara al futuro.

«  Explorar las mejores formas de mantenernos
conectados, incluyendo reuniones en linea periddicas
y la posibilidad de futuras reuniones presenciales.

L L]
2Ch
C ’es, Nuestro objetivo era hacer que la informacion fuera facil

global rare diseases Qj de entender, reducir el lenguaje técnico y garantizar que
todo el mundo, independientemente de su origen, pudiera
Agradecemos sinceramente el apoyo participar plenamente.

financiero proporcionado por Chiesi Global

Rare Diseases a través de una subvencion

educativa independiente. El patrocinador

no ha intervenido en la planificacion,

el desarrollo del contenido ni la ejecucion

de esta reunion. Tras el evento, se le facilitara
un resumen de alto nivel con los resultados
clave a efectos de mayor transparencia.


https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/instance/12057280/bin/13023_2025_3694_MOESM8_ESM.pdf
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/instance/12057280/bin/13023_2025_3694_MOESM8_ESM.pdf

Presentacion: Comprender las necesidades clinicas y de apoyo
en la alfa-manosidosis, Dra. Christina Lampe

Puntos clave Lo que las familias consideran prioritario
La alfa-manosidosis es una enfermedad muy rara

que afecta a muchas partes del cuerpo. Dado que los
sintomas pueden variar mucho de una persona a otra,
a los médicos les puede resultar dificil diagnosticarla,
controlarla y predecir cdmo evolucionara con el tiempo.

Las familias compartieron lo que mas les importa:

Mantener la enfermedad estable, aunque no sea
posible mejorar.

« Una mejor calidad de vida, incluyendo una mayor
movilidad e independencia.
Necesidades clinicas no cubiertas ) )
« Una comunicacion clara y la participacion en las

Las familias y los profesionales clinicos se enfrentan decisiones sobre la atencion medica.

a varios retos, entre ellos: o o
- Un enfoque holistico, lo que significa que los

médicos tienen en cuenta a la persona en su
totalidad, no solo los sintomas individuales.

- Opciones de tratamiento limitadas. Los tratamientos
actuales pueden ayudar a algunas personas, pero
ninguno es curativo y algunas opciones conllevan
riesgos significativos.

Lo que muestran las investigaciones

- La ausencia de cribado neonatal en la mayoria

de los paises, lo que significa que muchos nifios
son diagnosticados mas tarde de lo ideal.

No hay suficiente informacion a largo plazo sobre
como evoluciona la enfermedad a medida que las
personas envejecen.

Los sintomas varian mucho de una persona
a otra, lo que dificulta la elaboracién de planes
de atencién estandar.

Los distintos paises utilizan diferentes enfoques
de seguimiento, lo que da lugar a un seguimiento
y una atencién inconsistentes.

Muchas personas que reciben terapia de
sustitucion enzimatica (TSE) experimentan una
movilidad estable o ligeramente mejorada, una
reduccion del dolor o una mayor capacidad para
realizar las actividades diarias.

Los resultados tras un trasplante de células madre
hematopoyéticas (TCMH) pueden variar mucho
de una persona a otra; el éxito suele depender de
la edad, la gravedad de la enfermedad y el buen
funcionamiento del trasplante.

Puntos de debate y preguntas

Las familias y cuidadores sefalaron que

el seguimiento no es uniforme entre los distintos
médicos o paises, lo que puede resultar confuso
y estresante.

Necesidades de apoyo no cubiertas

Las familias también se enfrentan a importantes retos
practicos y emocionales:

Acceso insuficiente a servicios de salud mental
y apoyo psicoldgico.

Elevadas exigencias para los cuidadores, incluidas
presiones fisicas, emocionales y econdmicas.

Sensacién de aislamiento, con oportunidades
limitadas de apoyo o alivio.

Barreras en la educacion, el empleo y la vida
independiente, especialmente a medida que
las necesidades cambian con el tiempo.

Un padre pregunté sobre la eficacia del TCMH,
especialmente en el Reino Unido. La Dra. Lampe
explico que los resultados varian mucho y que
es esencial recopilar buenos datos a largo plazo
a través de los registros.

Otra pregunta se centré en por qué los resultados
sobre el dolor difieren entre las personas que

se sometieron a un TCMH y las que recibieron
TSE. La Dra. Lampe aclaré que estas diferencias
provienen de las experiencias relatadas por los
cuidadores, no de una causa bioldgica conocida.




Presentacion: Panorama de las investigaciones actuales,
Dra. Mercedes Gil Campos

La Dra. Gil Campos compartio un resumen de lo que muestran las investigaciones recientes sobre la alfa-manosidosis
y los tratamientos actuales. En lugar de centrarse en los datos técnicos de los ensayos, explico las conclusiones
practicas para las personas y las familias:

Puntos clave

«  Muchas personas que siguen una terapia de
sustitucion enzimatica (TSE) han observado que sus
niveles de energia y su resistencia fisica se mantienen
estables o mejoran, por ejemplo, al poder caminar un
poco mas lejos o subir escaleras con mayor facilidad.

. Algunos estudios muestran que el sistema inmunitario «LOS PﬂY‘h(iPﬂV\{eS
puede funcionar mejor en determinadas personas
tratadas, lo que se traduce en menos infecciones
0 en una mejora de los marcadores sanguineos.

destacaron la impov’mn(ia

de los Veqis’rros internacionales

« Enlos adultos, el tratamiento ha ayudado en

ocasiones con las actividades cotidianas, facilitando de Pa(ievd'es. : .a,ue ﬂyudﬂlﬂ [/}

tareas como desplazarse o cuidar de si mismos.

c - ./
Vecopllav m{oymauom de

- Eldolory las molestias a menudo mejoraron en

muchas personas en tratamiento, aunque las ‘{'odo el W\MV\AO»
experiencias varian mucho de una persona a otra.

- Los investigadores han publicado ahora el primer
estudio que compara tres grupos: personas que no
recibieron tratamiento, aquellas en TSE y aquellas que Descargue
se sometieron a un TCMH. Esto ofrece una imagen un resumen

. . . simplificado
mas clara de como los diferentes enfoques pueden en inglés
ayudar a lo largo del tiempo.

- Unreto importante es el reducido nimero de
pacientes en todo el mundo, lo que dificulta la
interpretacion de los estudios y significa que los
resultados pueden variar de una persona a otra.

Puntos de debate y preguntas

Las familias solicitaron una explicacion mas clara sobre quiénes participaron en los estudios de investigacion y como
se selecciond a las personas.

Hubo preguntas sobre cuantas personas en Europa se sabe que padecen alfa-manosidosis en la actualidad.

Los participantes destacaron la importancia de los registros internacionales de pacientes, como SPARKLE, que
ayudan a recopilar informacion de todo el mundo. Estos registros facilitan a los investigadores y a los médicos
comprender mejor la enfermedad y mejorar la atencion futura.



https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/instance/12057280/bin/13023_2025_3694_MOESM8_ESM.pdf

Presentacion: Desarrollo de materiales de apoyo para
pacientes, Eva Raebel, Rare Disease Research Partners (RDRP)

Materiales en fase de desarrollo

Eva Raebel, de RDRP, compartié informacion actualizada
sobre varios recursos nuevos disefiados para apoyar a las
personas que viven con alfa-manosidosis y a sus familias.
Estos materiales pretenden ser faciles de entender,
practicos y Utiles en la vida cotidiana.

Guia para comprender la alfa-manosidosis

Un folleto sencillo y claro que explica en qué consiste
la enfermedad, cudles son los sintomas mas comunes,
como se trata y qué pruebas pueden necesitar las
personas afectadas. También incluye una explicacion
facil de seguir sobre la genética.

Paquete para profesionales sanitarios

Una breve guia para médicos que quiza no estén
familiarizados con la alfa-manosidosis. Incluye listas
de verificacion de sintomas, preguntas Utiles para
realizar durante las consultas y orientacion sobre
cuando derivar a un paciente a un especialista.

Kit de preparacion para la consulta

Plantillas que las familias pueden utilizar antes de las
visitas médicas para llevar un registro de los sintomas,
anotar preguntas y sefialar cualquier necesidad de
cuidados o inquietud. Esto ayuda a que las citas sean
mas especificas y productivas.

Paquete de apoyo educativo y escolar
Informacién tanto para familias como para profesores.

- Para las familias: como prepararse para las reuniones
escolares, comprender los derechos educativos
y planificar las necesidades de apoyo.

. Para los profesores: como se puede manifestar la
alfa-manosidosis en el aula, sugerencias de enfoques
pedagdgicos y estrategias para facilitar el aprendizaje
y la participacion.

Agenda del paciente

Una sencilla agenda diaria o0 semanal para llevar un
registro de los sintomas, el estado de animo, las citas,
los tratamientos y cualquier otro aspecto que las
familias deseen controlar.

Publicacion prevista para 2026

« Un kit de herramientas para el bienestar con
estrategias y recursos para apoyar la salud mental
y emocional.

- Una guia de transicion a la edad adulta para ayudar
a los jovenes y a las familias a prepararse para el
paso de los servicios pediatricos a la atencion para
adultos, asi como para una mayor independencia.

Puntos de debate y preguntas

Las familias y los participantes se mostraron muy
positivos respecto a los recursos que se estan
desarrollando y consideraron que pueden ser
de gran utilidad. También sugirieron algunas
herramientas adicionales que podrian beneficiar
a la comunidad, entre ellas:

Un pasaporte de emergencia de acceso
rapido para usar durante las visitas al hospital.

Orientacion para los empleadores, con el fin
de ayudar a los adultos que trabajan a recibir
los ajustes y la comprension necesarios.

Materiales de apoyo para los hermanos que
les ayuden a comprender la enfermedad y a
expresar sus sentimientos.

Una orientacion clara respecto a los servicios de
salud mental para que las familias sepan donde
encontrar apoyo emocional y psicoldgico.




Debate en grupo: apoyo, futuras reuniones y necesidades

de la comunidad

Durante nuestro debate en grupo, las familias compartieron
lo que mas les importa y lo que ayudaria a la comunidad
de la alfa-manosidosis a mantenerse conectada y sentirse
apoyada.

Temas clave

« Todos valoraron mucho el hecho de mantenerse
conectados, aprender unos de otros y saber
que no estan solos.

. Las familias destacaron la necesidad de un mejor
apoyo psicoldgico y emocional, tanto para las
personas que viven con la enfermedad como
para los cuidadores.

. Hubo un claro interés en mejorar las conexiones
internacionales para que las familias de diferentes
paises puedan aprender de las experiencias de los
demas.

. Los participantes también expresaron la importancia
de contar con herramientas de calidad de vida que
funcionen bien para las enfermedades ultrarraras,
ayudando a las familias y a los médicos a comprender
mejor los retos de cada dia.

¢Con qué frecuencia deberiamos
reunirnos en linea?

La mayoria de las personas prefirid celebrar reuniones
de la comunidad dos veces al afio y sugirid una vez

en marzo/abril y otra en septiembre/octubre. Estas
fechas ayudarian a garantizar que las novedades de las
principales conferencias se puedan compartir de forma
sencilla 'y accesible.

MPS Society Reino Unido
mpssociety.org.uk

MPS Alemania
mps-ev.de

MPS Espana
mpslisosomales.org

Reflexiones sobre una reunién presencial
Hubo un gran interés en reunirse en persona en el
futuro. Las familias consideraron que esto ayudaria a
establecer vinculos mas profundos y a crear un sentido
de comunidad. Se plantearon varios puntos importantes:
< Lareunidn podria vincularse a un evento de la MPS
Society, ya que algunas personas ya asisten a estos
encuentros.
« Entre los lugares sugeridos estaban
— Alemania (Wurzburgo)
— Espana (Barcelona)
— Reino Unido (Manchester)
. Esimportante contar con una opcion hibrida

(presencial y en linea) para que quienes no puedan
viajar puedan participar igualmente.

- Elapoyo financiero, como la ayuda con los gastos
de viaje, el alojamiento o el cuidado de los nifios,
facilitaria la asistencia de las familias.

Conclusion

Gracias a todos los que formaron parte de este primer
encuentro internacional de la comunidad de la alfa-
manosidosis. Las experiencias que compartieron,

ya sea como padres y madres, cuidadores, médicos,
investigadores o como personas que viven con

la enfermedad, ayudaron a poner de relieve las
prioridades que mds importan a nuestra comunidad.

Aunqgue la alfa-manosidosis es una enfermedad rara,
este encuentro demostré que ninguno de nosotros
se enfrenta a ella en solitario. Si nos mantenemos
en contacto, aprendemos unos de otros y seguimos
reuniéndonos, podremos construir una comunidad
mas fuerte y solidaria.

Les agradecemos su tiempo, su sinceridad y sus
aportaciones, y esperamos continuar este viaje juntos.

Nuestro mds sincero agradecimiento.

MPS Reino Unido, MPS Alemania y MP§ Espana



