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Resumen

Objetivos: Evaluar alos pacientes con Enfermedad de Gaucher tipo 1 mediante la aplicacidn Therapeutic
Goals MAP Tool®, en la préctica clinica habitual.

Métodos: Durante el afio 2012 se realiz6 un estudio observacional, transversal y multicéntrico en el que
incluyeron los pacientes con EG1 que, acudian ala consulta rutinaria, previa aceptacion con Consentimiento
Informado. Los objetivos del tratamiento (OT) en EG1 fueron definidos por Pastores et al en 2004. LaMAP
dibujalos OT (parametros hematol 6gicos, viscerales, dolor, densidad mineral 6sea (DMO) y calidad de
vida)de forma grafica. Los datos se obtuvieron de las historias clinicas de |os pacientes en los Gltimos 6 a 12
mesesy el componente fisico del cuestionario de calidad de viday la escala anal6gica del dolor éseo, durante
lavisita.

Resultados: Se reclutaron 108 pacientes de 28 hospitales. La MAP se utilizé en 13 pacientes que no habian
recibido tratamiento y en 95 en tratamiento enzimético o con inhibidor de sustrato por un periodo medio de
10 afios (119,0 £ 73,4 meses)). El 75% de los pacientes alcanzaron OT para parametros hematol 6gicos y
organomegalias. 97% recuperaron cifras de hemoglobina, 75% €l recuento plaguetario y 87% redujeron
hepato y/o esplenomegalia. En un 53% habia disminucion del dolor 6seo y un 64% habia mejorado la
densidad 6sea mineral, aungque € 30% de |os pacientes no disponian de este dato. En un primer analisis con
los datos de todos | os pacientes, no se observaron diferencias en la consecucion de OT en relacion a sexo, ni
al tratamiento. 27 pacientes (25%) habian sido esplenectomizados, el 67% de ellos presentaron
comorbilidades (vs e 29,6% no esplenectomizados (p = 0,0006)), edad media mayor 50,9 + 13,8 afios, p =
0,0262, menor porcentaje de historiafamiliar de EGI (22,2% vs 49,4%, p = 0,0134), y mayor concentracion
de CCL18 (mediana 631 ng/mL; IC[152 - 877 ng/mL], p = 0,0304). En un segundo analisis entre los 65
pacientes que tenian recogidos todos los OT delaMAP, |as caracteristicas sociodemogréficas eran similares
al resto de la poblacion. Laescala MAP demostro que los pacientes en tratamiento (mediana 55,0; 1C [47,3-
60,0], p = 0,041) y no esplenectomizados (mediana 56,0; 1C [51,3-61,0], p 0,001), tuvieron una mejor
puntuacién en cuanto a consecucion de objetivos. Respecto ala densidad mineral ésea, |os pacientes

espl enectomi zados mostraban una asociacion significativa con Z-score -2,5 (29,4% vs 5,2% en no
esplenectomizados, p = 0,026). Un 31,3% | os paci entes esplenectomi zados en tratamiento presentaron Z-
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score-2,5 vs un 4% de los no esplenectomizados.

Conclusiones. LaMAP describe las caracteristicas clinicas y el estado de salud de los pacientes con EG1 en
Espafia, presentandose como una buena herramienta para e seguimiento de estos pacientes.
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