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Nifio con enfermedad rara mejora gracias a terapia de edicién genética
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Por primera vez se usé un tratamiento basado en CRISPR de forma personalizada:

Nifio con enfermedad rara mejora
gracias a terapia de edicion genética

La guagua, de nueve meses y medio, nacié con un mal genético incurable, pero recibié un
tratamiento disefiado para €l que modificé su ADN. Ahora estd sano y bajo seguimiento.

JANINA MARCANO

Un nifio nacido con una enfermedad metabd-
lica rara se convirtié en el primero del mundo en
recibir una terapia experimental y personalizada
basada en edicién genética CRISPR, tratamiento
al que ha respondido positivamente, aunque se
necesita un seguimiento mds prolongado para
evaluar plenamente sus beneficios.

El nifo, identificado como K] en un articulo
publicado en The New England Journal of Medi-
cine, nacié con deficiencia grave de Carbamoil
fosfato sintetasa 1 (CPS1), una enfermedad gené-
ticaincurable enla que el cuerpono puede elimi-
nar adecuadamente el amoniaco debido a la au-
sencia de una enzima clave del higado.

Los pacientes que la padecen, solo uno de cada
1,3 millones de personas, suelen recibir un tras-
plante de higado. Pero muchas veces los nifios
son muy pequefios para enfrentar la interven-
cién y empiezan a sufrir fallas en el érgano.

Para este caso, un equipo del Hospital de Ni-
nos de Filadelfia (EE.UU.) cred una terapia géni-
ca personalizada de forma urgente, en solo seis
meses desde el diagndstico de KJ hasta su apro-
bacién regulatoria para la aplicacién.

La medicina, que se administré por medio de
una infusién intravenosa, modificé de forma
precisa su ADN para corregir la mutacién que le
hacfa enfermar. La guagua, que recibid la prime-
ra dosis el pasado febrero, cuando tenia entre
seis y siete meses, fue tratada con éxito en el Hos-
pital Infantil de Filadelfia y ahora “estd crecien-
do bien y mejorando”, indicé el centro médico.

CRISPR, la técnica en la que se basé el trata-
miento, es una tecnologfa avanzada de edicién
de genes que permite realizar cambios precisos
enel ADN dentro de las células vivas. Y este es el

HOSPITAL INFANTIL DE FILADELFIA

KJ junto a parte del equipo médico que desarrolld
su tratamiento. Ahora esta sano y cumpliendo hitos
del desarrollo, segtin el Hospital Infantil de Filadelfia.

primer caso conocido de un medicamento per-
sonalizado basado en esta técnica, el cual se dise-
116 de modo que los cambios solo afectaran al pe-
quefio y no a sus descendientes.

Para Esteban San Martin, médico genetista de
Clinica Alemana, el avance “abre la puerta al de-
sarrollo de terapias personalizadas contra mu-
chas enfermedades raras”.

San Martin explica que los médicos a cargo de
este caso “demostraron que pudieron generar

una metodologfa para crear un tratamiento es-
pecifico para la alteracién genética de un pacien-
te. En este caso, el de uno con una enfermedad
metabdlica que tiene que ver con la disminucién
de la funcién de una proteina, y de ese tipo de
enfermedades raras hay muchas mds”.

La tecnologfa CRISPR ya habia sido reconoci-
da por su potencial terapéutico, “pero este caso
representa un salto clinico concreto”, aunque to-
davifa con resultados preliminares, seiala.

Por eso San Martin cree que los resultados de-
ben tomarse con cautela. “El paciente ahora estd
en seguimiento, y serd necesario observar su
evolucién a largo plazo para confirmar la efecti-
vidad y seguridad de la terapia”.

Rebecca Ahrens-Nicklas, especialista del Hos-
pital Infantil de Filadelfia y una de las firmantes
del articulo sobre el caso, destacé: “Aunque KJ
necesitard un seguimiento cuidadoso durante el
resto de su vida, nuestros resultados iniciales
son bastante prometedores”.

K] pasd los primeros seis meses de su vida en
el hospital sujeto a una dieta muy restrictiva; y
ese fue el tiempo que tardé el equipo en disefiar
una terapia administrada por nanoparticulas li-
pidicas en el higado para corregir la enzima de-
fectuosa en su organismo.

Tras la dosis inicial, recibi6 otras dos en marzo
y abril sin efectos secundarios graves y, en el po-
co tiempo transcurrido, ha tolerado un aumento
de las protefnas alimentarias y ha necesitado me-
nos medicacién, sefialé el hospital.

Ademds, ha podido recuperarse de algunas
enfermedades tfpicas de la infancia, como el ri-
novirus. El equipo espera que este nifio “sea el
primero de muchos que se beneficien de una me-
todologfa que puede adaptarse a las necesida-
des” de cada uno, apunté Ahrens-Nicklas.
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