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Entrevista

Rocio Maseda

Dermatdloga del Hospital Universitario
La Paz (Madrid)

Rocio Maseda es licenciada en Medicina por la
Universidad Auténoma de Madrid, posee formacion
complementaria en Dermatologia Pediatrica en el
Great Ormond Street Hospital de Londres, y es
miembro del Grupo Espafniol de Dermatologia Pedia-

trica.

Actualmente, es médico adjunto del servicio de
Dermatologia del Hospital Universitario La Paz
(Madrid), y pertenece a la Unidad de Epidermdlisis
bullosa del centro. Ademas de participar activamen-
te en labores asistenciales, docentes y de investiga-
cién, es co-investigadora en multiples ensayos
clinicos, y lidera un ensayo clinico de terapia génica

en EB.

Sin duda, la vida de Rocio Maseda esta ligada a
la Piel de Mariposa y a su investigacion. En esta
entrevista, nos cuenta como empezd a implicarse
con los/las pacientes con Piel de Mariposa, como une
sinergias con DEBRA para atender mejor a las
familias, y hace un repaso por los principales ensayos
clinicos desarrollados en el Hospital La Paz en mate-
ria de EB. Su objetivo es encontrar una cura para

esta enfermedad; y en ello trabaja dia a dia.

&

““Se espera que en un
futuro se pueda alcan-
zar una cura definitiva
de la enfermedad me-
diante estrategias de
terapia génica”

Fotografias: Carmen €@

{Coémo conociste la Piel de Mariposa y por qué empezaste a implicarte

tanto con esta causa?

Conoci de cerca la EB en el ano 201 I, cuando comencé
mi residencia en el hospital La Paz. El Dr. Raul de Lucas
me hizo implicarme desde el principio en la
asistencia de estos/as pacientes y, desde entonces, es
una parte fundamental de mi actividad como dermatélo-
ga. Le estoy muy agradecida por haberme dejado formar

parte de esta gran familia.

Por otro lado, en el afno 2014, realicé una rotacion en el
servicio de Dermatologia Pediatrica del Great Ormond
Street Hospital de Londres, junto a las Dras. Anna Marti-
nez y Jemmima Mellerio, dos referentes internacionales
en el campo de la EB. Eso hizo que pudiera ver como
se trabajaba con estos/as pacientes en un pais
pionero en la asistencia e investigacion, como es
Reino Unido, y poder traer algunos de esos conoci-
mientos a Espafa, para organizar la Unidad de EB como

centro de referencia nacional.
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{Se ha avanzado mucho en materia de investigacion en EB en los ulti-
mos afios? ;Cuales son los avances mas destacados que se han logrado?

A pesar de los enormes progresos realizados en la com-
prension de las bases moleculares de las distintas formas
de EB, no existe alin una cura para esta enfermedad, y
s6lo es posible hacer un tratamiento preventivo
y sintomatico de las lesiones cutaneas y de las posibles

complicaciones sistémicas.

En la ultima década, se han desarrollado numerosos
tratamientos en investigacion, principalmente basados
en terapias génica, celular y proteica. Actualmente,
existen mas de 100 ensayos clinicos sobre EB
registrados en la pagina ClinicalTrials.gov, muchos de los
cuales estan todavia en fase de reclutamiento. Dada la
naturaleza multiorganica de la EB, especialmente en las
formas mas graves, los tratamientos sistémicos se consi-
deran los mas oportunos, ya que su efecto no se limita

localmente al lugar de la administracion.

Ademas, en los Ultimos anos, se han desarrollado
nuevas estrategias que tienen como objetivo aumentar
la calidad de vida de las personas afectadas, retrasando
la progresion de los sintomas, como el uso de farma-
cos para el control del escozor (incluido el uso de
la toxina botulinica -botox- para disminuir la formacién
de ampollas en EB simple y otras formas), moléculas
antfibroéticas (losartan, ruxolitinib) o terapias antiin-
flamatorias y para mejorar la cicatrizacion, como

la diacereina, la alantoina o el Oleogel-SI0.

Ademas, la busqueda de posibles terapias para la EB, ha
llevado a considerar el uso fuera de ficha técnica de
medicamentos ya aprobados para otras patologias,
como tratamiento para estos pacientes, como la gen-

tamicina.
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{Cuales son los proyectos de investigacion
sobre la Piel de Mariposa que se estan llevan-
do a cabo en el hospital La Paz?

En los Gltimos ahos, se han desarrollado varios ensayos clinicos de
terapia celular y génica en el Hospital Universitario La Paz. Estos son

algunos de los mas relevantes:

Infusion de células madre

Destaca el ensayo clinico fase I/l (EudraCT: 2017-000606-37), que ha
finalizado recientemente, en el que se ha evaluado la seguridad y la efica-
cia preliminar de la infusion de células madre mesenquimales haploidén-
ticas derivadas de médula 6sea para el tratamiento de 9 pacientes pedia-
tricos con EB distrofica recesiva. Se ha observado que la infusion intra-
venosa de estas células madre puede proporcionar beneficios clinicos
al reducir la inflamacién, la gravedad de la enfermedad, el
dolor y el escozor, y mejorar asi, en definitiva, la calidad de vida en la

mayoria de los pacientes incluidos en el estudio.

Terapia topica

También se han realizado dos ensayos clinicos de terapia topica, con
alantoina al 6% (sustancia que tiene la capacidad de aumentar la hidrata-
cion de la piel, con propiedades calmantes y reparadoras) y con Oleo-
gel-S10 (sustancia que contiene extracto de corteza de abedul y
presenta propiedades antiinflamatorias, analgésicas y antimicrobianas).
Este Ultimo esta pendiente de comercializacion, tras haber demostrado
eficacia en la cicatrizacién de las heridas de los pacientes con
EB.

Terapia génica

Dentro de la terapia génica, se esta llevando a cabo un ensayo fase /Il
(EudraCT: 2017-004806-17) para evaluar la seguridad y la eficacia preli-
minar de la aplicacion tépica de QR-313 a pacientes con EB distrofica
recesiva o dominante con una o mas mutaciones patogénicas en el exon
73 del gen COL7AI. El QR-313 es un gel capaz de “saltarse” el exén 73
del ADN, que contiene la mutacion responsable de la falta de colageno
de tipo VII.

Recientemente, se ha llevado a cabo en el Hospital Universitario La Paz
un tratamiento compasivo con gentamicina intravenosa en una
paciente con EB simple con distrofia muscular, con buenos resultados en
cuanto a mejoria cutanea, respiratoria y muscular, que seran publicados

préximamente.

Fotografias: Carmen Castellén - EI Confidencial

iHay esperanza para
alcanzar la cura?

Dado que la EB es un grupo heterégeneo de enferme-
dades, con diferentes subtipos y sintomas, existen
diferentes tipos de abordajes terapéuticos y lineas de
investigacion en marcha, aunque sin una traslacion

clinica efectiva por el momento.

Es esperable que en un futuro se pueda alcan-
zar una cura definitiva de la enfermedad median-
te estrategias de terapia génica que permitan la
correccion definitiva del defecto genético causante de

la enfermedad.

El equipo de DEBRA acude todos
los lunes al Hospital La Paz en el
marco del proyecto ‘Contigo en el
hospital’.

{Como definirias la colaboracion
que se establece con la ONG?

Para nosotros/as, el apoyo de DEBRA, tanto presen-
cial, todos los lunes, como a distancia, es fundamental
en nuestra practica clinica habitual, ya que constituye
el mejor nexo con los/las pacientes y las familias

que se puede tener.

Los miembros de DEBRA son, para nosotros, parte
fundamental de la Unidad de Epidermdlisis bullosa
hereditaria de La Paz, centro de referencia en EB
desde el ano 2017, junto a los hospitales Sant Joan de

Déu y Clinic, de Barcelona.
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DEBRA constituye el mejor nexo

entre pacientes y familiares que

se puede tener. %)
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