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Existen tres tipos genéticos de enfermedad:

Sindrome de Alport ligado al cromosoma X
(XLAS, por sus siglas en inglés): Este es el tipo
mas comun. La enfermedad es mas grave en
hombres que en mujeres.

Sindrome de Alport autosémico recesivo
(ARAS, por sus siglas en inglés): La enfermedad
es igual de grave en hombres y mujeres y solo
afecta a una generacion.

Sindrome de Alport autosémico dominante
(ADAS, por sus siglas en inglés): La prevalencia
se creia que era baja pero con las nuevas técnicas
gendmicas se ve que va en aumento y puede que
llegue a ser al forma mas frecuente. La enferme-
dad es igual de grave en hombres y mujeres. Es
mucho menos grave que las otras dos formas de
enfermedad. Actualmente, con la posibilidad de
diagnosticarla, posiblemente se convertira en la
segunda enfermedad hereditaria después de la
poliquistosis.

Los tratamientos hoy en dia son inespecificos,
no van directamente orientados a resolver la
causa de la enfermedad pero si a paliar los efec-
tos del curso de la enfermedad:

e Tratamiento antiproteinurico: con el objetivo
de reducir la pérdida de proteina. Algunos
pacientes no toleran las dosis que el trata-
miento prescribe por el efecto de la bajada
de tensién arterial que producen.

e Tratamientos para bajar el colesterol.

la enfermedad

e Tratamiento habitual para

renal.

Actualmente existen algunos estudios clinicos
de farmacos en la busqueda de tratamientos es-
pecificos para el sindrome de Alport.

Las fases de los ensayos clinicos, se desarro-
[lan después de un estudio observacional de una
enfermedad concreta. El estudio del curso de las



enfermedades y de su sintoma-
tologia supone una gran ayuda
para determinar las caracteristi-
cas que ha de tener cada ensayo
clinico:

Fase I. Constituye el primer
paso en la investigacion de una
sustancia o medicamento nuevo
en el hombre. Son estudios de
farmacocinética y farmacodina-
mia que proporcionan informa-
cion preliminar sobre el efecto y
la seguridad del producto en su-
jetos sanos o en algunos casos en
pacientes y orientaran la pauta
de administracion mas apropia-
da para ensayos posteriores.

Fase Il. Se realiza en pacientes
que padecen la enfermedad o entidad clinica de
interés. Tiene como objetivo: proporcionar infor-
macién preliminar sobre la eficacia del producto,
establecer la relacién dosis-respuesta del mismo,
conocer las variables empleadas para medir efi-
cacia y ampliar los datos de seguridad obtenidos
en la fase I.
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Fase Ill. Se realiza con una
muestra de pacientes mas am-
plia que en la fase anterior y
representativa de la poblacién
general a la que ird destinado
el medicamento. Estos estudios
seran preferentemente contro-
lados y aleatorizados.

Fase IV. Son ensayos clinicos
que se realizan con un medica-
mento después de su comerciali-
zacion. Estos ensayos podran ser
similares a los descritos en las fa-
ses |, Il, 11l si estudian algun aspec-
to aun no valorado o condiciones
de uso distintas de las autoriza-
das como podria ser una nueva
indicacion. Estos estudios serdn

preferentemente controlados y aleatorizados.

Los medicamentos que actualmente estan en
estudio son la bardoxolona (ensayo clinico CAR-
DINAL), el anti mRNA21, inhibidores de sustrato
y otros que se encuentran en fases muy prelimi-
nares.




