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Ipasadomesdeabril (23) se
E celebraba el DiaInternacionaldela

Concienciacion sobrela fibrodis-
plasia osificante progresiva (FOP) o
«enfermedad delhombre de piedra», una
delaspatologiasmasrarasdelmundoy
queresultadramatica paralos pacientes y
susfamiliares. Conocemos como enferme-
dadesrarasaaquellas que presentan una
bajaprevalenciaenlasociedad (afectana
muy pocas personas)y que, habitualmen-
te, suponen una cronicidad y unainvalidez
muy marcadas paralas personas quelas
sufren.
LaFOP esun trastorno genético grave
caracterizado por malformacionesenel
primer dedo delos piesy porlaaparicion
de osificaciones (formacién de hueso)
extraesqueléticas progresivas eincapaci-
tantes. Es una patologia en gran parte
desconocida, sin unadistribucion
geografica o por género. Se conocen
aproximadamente unos 3.300 casos en el
mundo, delos cualesnomasde una
veintena son en Espana. Se sabe que esta
causada por una mutacion de gananciade
funciénenelgen ACVRI1 (situadoenel
cromosoma 2), que codifica paraun
receptor de unas proteinas que promue-
ven laformacion dehueso. Alnacimiento
estosnifos suelentenerunaspecto
normal, aunque las malformaciones del
primer dedo delos pies (Hallux valgus, con
metatarsianos mas cortos y anchos)
pueden ser congénitas. Durantelos
primeros anos de vida aparecen episodios
de inflamacion dolorosa sobre tejidos
blandos (piel, musculo, ligamentos,
tendones), habitualmente desencadena-
dospor traumatismos, pequenaslesiones
(por ejemplo, una inyeccién intramuscu-
lar) oinfecciones; que conla evolucion se
transforman en hueso. A medida que
progresalaenfermedad ylaedadde los
pacientes (lactantes, escolares y adoles-
centes) venreducida sumovilidad porlas
osificaciones progresivashastallegara
presentar una marcada limitacion—
incluso con dificultad respiratoria por
alteracion delamovilidad toracica—-de

maneraque lamayoriade pacientesen
etapaadolescente ojuventud pueden
utilizarsilladeruedasalfinaldela
segunda década de viday mueren por
complicaciones cardio-respiratorias (la
esperanzade vidamedia es de40 anos
aproximadamente). Precisamente, a esto
serefierelapalabra «progresiva». Esta
significa que,lamentablemente, la
enfermedad avanza o empeoracon el
tiempo. El dia mundial promovido porlas
asociaciones de afecatdos tiene como
objetivo apoyar alos pacientes y asus

familias, dara conocerlaenfermedady
recaudarfondos que ayuden al avanceenel
conocimiento de esta devastadora patolo-
gia, con el fin de encontrar unacura. Se
celebra el mismo dia del ano 2006 en que se
hizo publico el descubrimiento del gen
cuyamutacionla causabaladolencia.
Descubrirla causa genética delaesta
patologia hasido el primer paso parapoder
entender como seformael huesoenesas
zonas atipicas, permitiendoasiala
comunidad cientificay alas companias
farmacéuticas queinvestiganen este area,
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explorar viasterapéuticas que puedan
frenarla.

Demomento, noexiste tratamiento
definitivo quealtere el curso dela enferme-
dad, aunque si que existen pautas de manejo
sintomatico en los episodios de inflamacion
ydeprevencion delosmismos. Actualmen-
te, hay varios ensayos clinicos en marcha
(delosquese puedeencontrar informacion
enwww.clinicaltrials.gov)enlosquese
pretende encontrar un tratamiento efectivo,
siguiendo distintas estrategias que puedan
evitarlaformacion anormal de hueso
extraesquelético. DesdelaUnidad de
Reumatologia Infantil del Hospital
Universitarioy Politécnico LaFede
Valencia se esta participando como tinico
centrodereferencia en Espana, juntocon
otros centros europeos, en el ensayo MOVE

«Se conocen unos 3.300
casos en el mundo, de
los cuales no mds de
una veintena son en
Espana»

(estudiodefase 3 paracomprobarlaeficacia
ylaseguridad de palovarotenooral parael
tratamiento delafibrodisplasia osificante
progresiva). Seinicio en el segundo
semestre del ano 2017y al ser referente estan
participandoen €], pacientes pediatricos de
distintas comunidades del pais.
Porelmomento el estudio todavia estaen
desarrollo y no conocemosresultados, pero
despuésdemuchosanosenlosquela
comunidad de pacientes y familias con
FOPnoencontraban motivos parala
esperanza, el escenarioha cambiadoy se
avanza contrarreloj parael desarrollode
terapias que sean unarealidady que
consigan mejorar el pronosticoylacalidad
de vidade estos nifios y nifias que en un
futuro seran adultos.
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