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Un bebé seleccionado
genéticamente salva a su
hermana de una enfermedad

Diama nacio6 con drepanocitosis y solo un trasplante podia curarla

JESSICA MOUZO, Barcelona
Diama Ndiaye se ha curado de la
drepanocitosis con la que nacio,
una grave enfermedad heredita-
ria de la sangre que puede provo-
car fortisimos cuadros de dolor,
problemas de movilidad y un alto
riesgo de infecciones. “Estoy recu-
perada”, murmura timida la nifia,
de 11 anos, en su casa de Terrassa
(Barcelona). Saltando a su alrede-
dor, ajena a todo, revolotea su her-
mana Sokhna, de tres afnos: ella
no lo sabe, pero le ha salvado la
vida a Diama.

La drepanocitosis (también lla-
mada anemia de células falcifor-
mes) era una sentencia de dolor
constante y muerte prematura: la
esperanza de vida con esta enfer-
medad ronda los 30 0 40 afos. La
Unica cura era un trasplante de
médula dsea de un donante com-
patible, idealmente un hermano,
pero Diama no tenia. Los padres,
que querian tener mis hijos, pero
temian Loparse olra vez con esta
dolencia hereditaria —ambos son
portadores del gen anémalo—, en-
traron en un programa de diag-
néstico genético preimplantacién
del Hospital Sant Pau de Barcelo-
na: esto es, un proceso de fecunda-
cion in vitro con seleccion genéti-
ca de un embrién no afectado por
la enfermedad y que fuese compa-
tible inmunolégicamente con Dia-
ma. La idea era que el bebé nacie-
se libre de la enfermedad y, ade-
mads, que se le pudiesen tomar
muestras de sangre de cordén
umbilical y médula para trasplan-
tarlas a la hija mayor y curarla. Y
se logro. Con Sokhna. Es la prime-
ra vez en Espafia que se hace un
proceso de seleccién de un em-
brién compatible y el posterior
trasplante de médula para curar
la drepanocitosis.

Los glébulos rojos de Diama
no eran redondeados ni ovalados.
Se parecian mds a una hoz o a
una media luna. La hemoglobina,
que es la proteina que transporta
el oxigeno en la sangre, era anor-
mal y hacia que los hematies se
deformasen y perdiesen flexibili-
dad. En estas circunstancias, los
glébulos rojos tienen dificultad
para pasar por los vasos sangui-
neos mas pequefios v pueden obs-
truir el flujo de la sangre, provo-
cando lesiones en los tejidos a los
que no les llega hien el oxigeno.
“Estos cuadros oclusivos se tradu-
cen en mucho dolor y requieren
ingreso hospitalario y tratamien-
to con mérficos, incluso”, explica
Ana Polo, directora del servicio
de Medicina Reproductiva de la
Fundacién Puigvert-Sant Pau.

Hay poco arsenal terapéutico
contra esta anemia falciforme: al-
gun farmaco de apoyo, transfusio-
nes y recambios de sangre a de-
manda, ingreso hospitalario con
hidratacién y analgésicos para el
dolor. Y poco mis. El tnico trata-
miento curativo es el trasplante
de médula o de sangre de cordén
umbilical, recalca Isabel Badell,

Diama, junto a su madre Qulimata. - aLeerT Garcia

La probabilidad de
hallar un embrién
sano y compatible
era del 18%

Hubo que esperar a
que Sokhna creciera
para hacerle una
extraccion de médula

directora de la Unidad de Tras-
plante Hematopoyético del servi-
cio de Pediatria del Sant Pau, que
se hizo cargo del caso de Diama.
“La primera mejor opcion siem-
pre es el hermano porque tiene
una tasa de éxito del 90%. Lue-
£0, va vendria un donante no fa-
miliar, pero el éxito baja al 70% y
tiene mds riesgo de rechazoy de
enfermedad de injerto contra re-
ceptor”, explica Badell.

La familia, originaria de Sene-
gal, llegd a Catalufa en 2015, tras
cuatro afios viviendo en Navarra.
Fue su pediatra del centro de sa-
lud, en Terrassa, quien los derivo
al Sant Pau. La probabilidad de
encontrar un embrién sano, sin
la enfermedad y compatible con
Diama, era del 18%. De hecho, a
pesar del prondstico favorable pa-
ra la madre, Oulimata Ndiaye, de
33 afos, y tras lograr el aval de la

Comisién Nacional de Reproduc-
ci6n Humana Asistida, fueron ne-
cesarios tres ciclos de estimula-
cién para encontrar un embrién
sano y compatible —hubo otros
tres que no eran portadores de la
enfermedad, pero tampoco com-
patibles con Diama—.

El embrién seleccionado se le
implant6 a Oulimata en 2018 yen
septiembre de 2019 nacié Sokh-
na. Pero la sangre de su cordén
fue insuficiente para el trasplante
y hubo que esperar a que creciera
para poder hacerle una extrac-
cién de médula. Finalmente, en
abril de 2022, llegd el principio
del finde la drepanocitosis de Dia-
ma: tras 11 afios con la enferme-
dad, la nifia pasé por un trata-
miento previo de quimioterapia
para eliminar su médula dsea y
evitar el rechazo. Y por fin se so-
metié al trasplante.

La hija mayor ya estd libre de
la enfermedad. Para Oulimata, es-
te proceso ha sido un doble rega-
lo: “Llevibamos ocho afios espe-
rando a quedarme embarazada y
llegd Sokhna, que ademids podia
curar a su hermana. Estamos
muy contentos”. Ahora son fami-
lia numerosa: como la pareja que-
ria tener mds hijos, Oulimata se
implanté en 2021 dos de los em-
briones sanos (aunque incompati-
bles con Diama) que se habian
congelado de forma preventiva
durante el proceso de fecunda-
cién in vitro y en julio nacieron
Mouhamed y Aisha.




