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MUTACIO D'UN GEN

La sindrome
KBG, unarara
malaltiaamb
100 espanyols
diagnosticats
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AEspanya només hi ha unes 100 persones diagnosticades amb la sindrome de KBG, descoberta el 2011 i que consisteix
en lamutacio d’un gen del cervell. Els que la pateixen tenen discapacitat intellectual i dents incisives molt amplies.

Lamalaltiameés rarade les rares

BEATRIZ PEREZ
Barcelona

L’fker té 7 anys, perono parla, ne-
cessita ajuda per menjar i utilitza
bolquers. «Des de petit, sabiem
que li passava alguna cosa, pero
no sabiem que», relata la seva
mare, Verénica Ramén. Quan el
nen va complir 3 anys, aellaial
pare, Juan Manuel Heredia, els van
donar el diagnostic: I'fker té la
sindrome de KBG, causada per una
mutaciéal gen ANKRD11, la prote-
inadelqualestrobaalesneurones
del cervell. Es, potser, lamés rara
de les malalties rares: segons
I’Associacié Espanyola de la Sin-
drome de KBG, a tot el pais hi ha
unes 100 persones diagnostica-
des, tot i que en poden ser més, ja
quehihainfradiagnostic.

Prova del gran desconeixement
quehihaentorn delasindrome de
KBGésquel’associacié de pacients
vaser creada fa tan sols un any. Hi
estan agrupades 60 families de tot
Espanya, 10 d’elles de Catalunya.
«Nosesap quanta gent hihaafec-
tada, es calcula que unapersonade
cadamilié. Pero creiem quen’hiha
molts casos sense diagnosticar, ja
queel gen ANKRD11es vadescobrir
fapoc, el 2011», explica Josué Fer-
nandez, president de’entitatipa-
red’unanenade tresanysamb la
malaltia. Amés d’un retard en el
desenvolupament i discapacitat
intellectual, dues caracteristiques
fisiques sén les dents incisives
grosses i una cara lleugerament
triangular, amb ulls molt espaiats,
cellesamples o orelles prominents.

Lalluita deles families

Tot i que els dltims anys s’esta
investigant més, fins famolt poc
«no se sabiares» de la KBG, se-
gons Fernandez. Per aixo moltes
persones en van ser diagnostica-
des en ’adolescéncia o amb 20
anys. «Abans es tractava com un
retard en el desenvolupament. Es
confonia amb 1’autisme. Pero
s’ignorava que causava tot aixo a
aquestes persones», explica el
president de I’Associacié Espa-
nyoladela Sindrome de KBG. Se-
gons aquesta entitat, de les 100
persones diagnosticades a Es-
panya, unes 40 es van detectar
’any passat. L’associacio treba-
lla per visibilitzar lamalaltiaipo-

Laura Guerrero

Juan Manuel Heredia i Verénica Ramén passegen amb el seu fill fker, que té KBG, en un carrer de Santa Coloma.

tenciar la investigacio, per a la
qualrecull fons.

L’fker va cada dia a una escola
especial aSantaColomade Grame-
net (Barcelones), on viu amb els
pares. La mare recorda com les
alarmes van comengcar a saltar
quanesvaadonarqueel seufill «xno
mirava» i «noavangavacomaltres
nens». Tampocoblidael diaen que,
per fi, quan el petit tenia 3 anys i
mig, ’Hospital dela Vall d’Hebron

livaposar nomal que tenial'Tker.
«Ens sentiem perduts. No sabiema
quina escola portar-lo, només
anava al logopeda», diu Ramén.
«Em vaig ensorrar, em va deixar
malament». Els metges livan ex-
plicar que es tractava d’una sin-
drome molt desconeguda, que ca-
da nen «és un moén», que uns
«avancen», mentre que d’altres
«s’encallen». «No sabiem per on
tirar», afegeix aquesta mare.

Allavacomengar el periple de la
familia per buscar altres pares
«que tinguessin el mateix proble-
ma».Und’ellslivaparlardel’asso-
ciaci6ide seguida RaméniHeredia
van entrar al seu grup de Whats-
App. «Eldiaadiadel'Iker ésanara
Pescola. Encara no parla, hem
d’ajudar-loamenjar, utilitzabol-
quers.Vaalapiscina, liagradamolt
Paigua. Liagraden molt els dibui-
x0s,lamusica, les pilotes, les coses

que fan soroll», relata la mare.
«Per0 de vegades no sé com por-
tar-ho. Se’'m faunamuntanya. En
ocasions té rebequeries, ell sap ex-
pressar quan té set o gana.

Lagenetistaclinicaicap de Pe-
diatria de ’Hospital de la Santa
CreuiSant Pau, Susana Boronat,
detalla que no hi ha registres de
quanta gent esta afectada per la
KBG, unacosamolt habitual enles
malalties rares. «Per0 s’esta tre-
ballant», precisa. Segons Boronat,
hihamés de 150 casos de KBGre-
portats ales revistes cientifiques
detotelmén.

Laterapia genica, el futur

«Es una malaltia causada per la
mutacié del gen ANKRD11, que do-
na una serie de problemes, com
retards de creixement. Pero el més
cridaner sén les dents incisives
amplies. Es la pistamés important
per al diagnostic», explica Boro-
nat. Aixi, quan el genetista sospita
quees pot tractar de KBG, faal pa-
cient unaanalisi genetica especifi-
caper confirmar-ho o descartar-
ho. «Hihamolts nensamb disca-
pacitat intellectual pero, siamés
tenenaquestes dents, és una pista.
Esimportant que la gent conegui
que aixo pot ser un simptoma de
KBG en nens amb dificultats en
Paprenentatge».

Boronat incideix en la impor-
tancia de trobar el diagnostic, ja
que commés es difonguin els ca-
sos, més coneixement n’hihaurai
els pacients es podran tractar mi-
llor. «La KBGno té cura, encarano
haarribatalaterapia genica. L’tnic
quehihaéselrecolzament al paci-
ent. Si també tenen trastorn per
deficit d’atenci6 [TDA] o epilepsia
[una cosa habitual], necessitaran
tractaments especifics. Només son
tractaments de recolzament i molt
semblants a altres sindromes de
discapacitat intellectual».

Si que hi ha unabona noticia.
Larecercaavancaen el desenvo-
lupament de terapies géniques
que curin malalties com la KBG.
«Consistiriaa introduir en el pa-
cientel gen que no funcionabé.La
terapia génica —la capacitat de
curar nens amb malalties geneti-
ques— comenga a ser realitat en
malalties com I’atrofia muscular
infantil, si s’aplica abans que vagi
amés», diu Boronat. La recerca,
unavegadameés, éscrucial. m




