La enfermedad

La linfangioleiomiomatosis (LAM) es una enfermegeto frecuente y de etiologia
desconocida, que afecta a pacientes de sexo femeuainlo general en edad fértil y
gue se caracteriza morfolégicamente por una pratifén desordenada de fibras
musculares en la pleura, el intersticio, las pagdaienquiales, los vasos sanguineos y
linfaticos de los pulmones.

No se conoce su origen. Se trata de una enfernpgdgtesiva que cursa con disnea de
esfuerzo. Puede presentar complicaciones como nértarpquilotérax, etc., y suele
evolucionar a la insuficiencia respiratoria.

El diagnostico de LAM se suele retrasar con frecizerrrecuentemente la LAM se
diagnostica inicialmente de forma equivocada yaceea asma o enfermedad
pulmonar obstructiva cronica (EPOC), lo cual es@nsible dada la rareza de la
enfermedad.

AUn no se conoce un tratamiento curativo, aunggenals pacientes se estabilizan con
inhibidores de estrogenos, como la Progesterortaaglante pulmonar es una opcion
en pacientes con insuficiencia respiratoria avaszad

Por muy larga que sea la tormenta, € sol siempre vuelve a brillar entre las nubes. -
Khalil Gibran

Enfermedades raras

La LAM es una mas de las llamadas enfermedeates. Algunas de estas
enfermedades aun no tienen nombre. Muchas sonigggtse diagnostican con
dificultad. Por desgracia y hasta el momento neetieun tratamiento curativo. Gracias
a los avances en la investigacion, a organizacibnesnitarias y asociaciones de
afectados, se va consiguiendo investigar y avazéa busca de soluciones para estas
enfermedades. Mas informacion en la web declderacion Espafiola de Enfermedades
Raras

Incidencia en Espaina

Actualmente hay registrados 64 casos en Espafizs tddctando a mujeres con una
edad comprendida entre los 20 y los 76 afios, sieneldad media de 44.8 afos. El
41.6% de las afectadas presentan o han presergadwtorax, con una media de 2.7
repeticiones. El 50% de las afectadas tienen angiipomma renal.

En cuanto al prondstico, se estima una supervigenedia de 10 afios desde el
diagndstico, sin embargo estudios mas recientegeontrado una supervivencia
mayor.



Dado que se estima que la LAM afecta a entre 2nyj@res por cada millén, en Espafa
podria haber entre 40 y 120 mujeres afectadas At inuchas de ellas sin un
diagndstico acertado de la enfermedad, de ahigaritancia de difundir su existencia y
todo lo concerniente a la Linfangioleiomiomatosis.

Sintomas y diagndstico
Los sintomas mas comunes en afectadas por LAMosasiduientes:

« Disnea respiratoria progresiva, en un 88% de lssexa
+ Neumotdrax espontaneo (69%)

+ Angiomiolipoma renal (50%)

+ Tos seca (50%)

+ Hemoptisis(20%)

Ademas de los sintomas referidos, suelen ser ogliciportantes la aparicion de
enfisema o de neumotdrax recurrente.

El diagnostico de LAM se suele retrasar un promedi@ a 5 afios. Frecuentemente se
diagnostica inicialmente de forma equivocada yacees asma o enfermedad
pulmonar obstructiva cronica (EPOC). Este errarosprensible dada la rareza de la
enfermedad y la falta de especificidad de los sia®y de los hallazgos radiograficos
en los estudios simples.

Para su diagndstico estd indicada la realizaciG@sdéner (TAC) que determine la
extension de la enfermedad, pero el diagnostiamdérmacion es histoldgico por lo
gue requiere la realizacién de una biopsia, eméaogsi siempre se descubren las
células afectadas por LAM.

Tratamiento

Se han empleado diferentes estrategias terapéutaas la castracion quirdrgica
(ooforectomia), la administracion de TamoxifencedRilogesterona, aunque ninguna se
ha revelado como auténticamente efectiva. Soldglde las pacientes han
experimentado beneficios, mejorando clinica y fanalmente, no habiéndose valorado
los resultados a largo plazo. Concretamente, gadose refiere a la Progesterona, un
estudio con 275 pacientes publicado en diciembi20@4 concluye que no es un
tratamiento eficaz.

Actualmente se esta llevando a cabo en Estado®b/nid ensayo clinico, por parte de
The LAM Fundation, que consiste en la administraclé un farmaco llamado
Rapamicina. Se cree que la Rapamicina puede refgufunciones pulmonares
correctamente y reducir el tamafio de los tumomeaes (angiomiolipomas)
comunmente asociados a la LAM.

En 2003 se llevo a cabo un primer estudio, masi@u® a evaluar su efecto en los
angiomiolipomas que en lo relativo a la funcionnpoihar, que suele ser el mayor
problema en afectadas con LAM. Se estudi6 a 2%eptes entre los que contaban
hombres y mujeres, afectados por Esclerosis Tuhgrpsr LAM. Se constatd que la



Rapamicina producia una reduccion del tamafio deifosres renales, si bien al
suspender el tratamiento volvian a crecer. No ge putraer ninguna conclusion sobre
el efecto de la Rapamicina en la funcion pulmoAdemas, debido a la escasez de
casos, no se pudieron valorar los efectos secusdari

En Diciembre de 2006 ha comenzado un ensayo clin&sambicioso, con 240
afectadas de LAM, y cuyo principal objetivo es erallos efectos de la Rapamicina
sobre la funcion pulmonar. Se prevé que este @stadga una duracion de dos afos, y
los resultados saldran a la luz en 2010. Si selepague la Rapamicina funciona bien
para las afectadas por LAM el farmaco llegariarewdplazo a las pacientes. De todas
formas existen otras lineas de investigacion pesta estudio no tuviera conclusiones
positivas.

En afectadas con insuficiencia respiratoria modeesda indicada la administracion de
oxigeno. El trasplante pulmonar se considera imalsolucion, y se realiza en
pacientes con insuficiencia respiratoria avanzada.

Trasplante

El trasplante pulmonar se considera la ultima sotuante la LAM, y se realiza en
pacientes con insuficiencia respiratoria avanzada.

Para poder entrar en la lista de espera parasglarge es necesaria una valoracion
previa de la paciente. En esta valoracion se exahaihistoria clinica, asi como el
grado de insuficiencia respiratoria, y se realidiaersos analisis generales y otros
concretos de corazon, rifidn o higado, todo ellenbaido a asegurar que el trasplante
cuenta con garantias de éxito. Para la entradaf@mlista de espera es necesario
firmar un consentimiento informado.

La lista de espera no funciona de forma tan senoilimo una cola tipica de un
supermercado, es decir, no siempre la primera pamso apuntarse es la primera
persona en recibir el trasplante. Existen una skerieriterios que conjuntamente
influyen en el manejo de la lista:

+ El' momento de entrada en la lista

- El tamafio del 6rgano del donante, que debe adecakrsceptor

« El grupo sanguineo

- Posibilidad de priorizar en funcion de la gravedadtada caso, aunque al haber
cada vez mas demanda de trasplantes este aspeotttrsda cada vez mas.

El tiempo medio de espera en Espafia para losarasplde pulmén es de 6 meses, con
desviaciones de hasta 1 afio. Desde el momentoethtréala en la lista de espera es
necesario que la afectada resida en la proximidathdacentro hospitalario capaz de
realizar el trasplante.

Centros Hospitalarios donde se realizan trasplatggsiimén en Espafa:

- Madrid Clinica Puerta de Hierro



Barcelona Hospital General Universitario Vall d’Heb
Valencia Hospital General Universitario La Fe

A Coruila Complexo Hospitalario Universitario Juaan@lejo
Santander Hospital Marqués de Valdecilla

Cordoba Hospital Reina Sofia

Esta informacion esta extraida de la pagina web da
Asociacion Espafola de Linfangioleiomiomatosis

Podeis contactar con esta asociacion en

www.aelam.org



