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LA IMPORTANCIA DEL 
MOVIMIENTO ASOCIATIVO



Foco en:
Organizaciones de pacientes 

de síndromes genéticos con epilepsia
(experiencia propia)
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• Texto con viñetas
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El gran reto de las enfermedades raras

• Hay pocos pacientes

• Las empresas no conocen la enfermedad

• Faltan modelos animales y herramientas preclínicas

• Faltan objetivos (endpoints) y escalas clínicas

• Para la mayoría no existen terapias aprobadas

• ….



La necesidad de construir bloques 

¿Entendemos la biología?

¿Tenemos herramientas?

¿Hay registros de pacientes?

¿Sabemos diseñar ensayos?

Terapias y ensayos clínicos
Esta es la 

comunidad de 
pacientes
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El papel de los grupos de pacientes

• Visión global: el mapa

• Construir bloques

• Eliminar barreras: científicas, 
clínicas, conocimiento

• Conectar: redes, industria



1) Ejemplos: papel de grupos de pacientes (con 
los que he trabajado) en avanzar desarrollo de 
tratamientos para su enfermedad

2) Propuestas: para que esté al alcance de más 
grupos de pacientes
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Financiación

Colaboración

Conexión
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¿cómo hacer más fácil la llegada de 
investigadores y empresas nuev@s a este 

síndrome con epilepsia?



CDKL5: iPSCs sin fronteras

Generar y caracterizar
iPSCs de pacientes

Disponibles en repositorio
internacional

Papel importante en
terapias génicas

• Multiples pacientes

• Controles isogénicos



Síndrome de Dravet: ratones sin fronteras

Epilepsy Therapy 
Screening Program

Modelo genético en
repositorio internacional

Papel Importante en terapias génicas

Adoptado por el NIH como servicio
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Agencias 
regulatoras

¿Cómo ayudarles a 
entender qué habría que 
medir en ensayos y cómo 
interpretarlo?



Documentar lo que importa a los pacientes

CDKL5: Patient-Focused Drug Development meeting 
con la agencia americana del meficamento (FDA)

 Respiratory problems

Desarrollo preocupa 
más que epilepsia



“Beneficio clínico” desde la voz del paciente

La EMA necesitaba más datos de fenfluramina 
en adultos: capturar la voz de los pacientes
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Saber qué medir vs saber cómo 
medirlo

La importancia de la Historia Natural para el 
diseño de ensayos clínicos



Criterios de inclusión realistas

Datos de casi 300 familias
4 crisis al mes: la mitad
51% toma estiripentol

2015

Un trabajo pionero



Qué medir en ensayos clínicos con terapias génicas

Consenso de 
outcome measures 

con expertos

Revisión studio 
observational por la 

FDA

• Empresas
• Médicos 
• Especialistas
• Pacientes

CANDID 
study

Todas las empresas
trabajando juntas 
para validar escalas



CANDID study: un studio clínico sin precedentes

100 pacientes

3 años

Escalas validadas

Informar diseño de ensayos

Minimizar grupo placebo

Redefinir la línea de qué es 
pre-competitivo



Resumen: importancia movimiento asociativo

Atraer investigadores

Quitar barreras y organizar

Educar reguladores /aclarar

Historia Natural / endpoints

Preparar la comunidad



No es fácil

No al alcance 
de todos

Implica a 
muchos otros

P



MOVIMIENTO
ASOCIATIVO

PROFESIONALIZADO

EMPUJAR LA LÍNEA
DE LO QUE ES 

PRE-COMPETITIVO

COLABORACIÓN 
BI-DIRECCIONAL
REGULADORES

Propuesta:



Visión, dirección, conexión

Participación activa

Nuevo 
síndrome Tratamientos

Propuesta:



Muchas gracias


