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Twenty years of the Fabry Outcome
Survey (FOS): insights, achievements,
and lessons learned from a global
patient registry

Beck M, Ramaswami U, Hernberg-Stahl E,
Hughes DA, Kampmann C, Mehta AB,
Nicholls K, Niu DM, Pintos-Morell G', et al.
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Orphanet J Rare Dis. 2022;17(1):238

La malaltia de Fabry és una malaltia rara, causada
per problemes de diposit lisosomic, associada al cro-
mosoma X. L'abril del 2001 es va crear el Fabry
Outcome Survey (FOS), un registre internacional mul-
ticéntric. EI 2021, vinte aniversari de la creacid del
registre, s’ha avancgat molt en el coneixement cientific
i el tractament. S’han diagnosticat 4.484 pacients en
144 centres de 26 paisos. S’ha investigat I'efectivitat
a llarg termini de la terapia de reemplagament enzi-
matica amb agalsidasa-alfa, els efectes en la morbi-
mortalitat, i la progressio i la millora dels organs prin-
cipalment afectats (cor i ronyo).

Influence of initial clinical suspicion
on the diagnostic yield of laboratory
enzymatic testing in lysosomal
storage disorders. Experience from a
multispecialty hospital

Carnicer-Caceres C, Villena-Ortiz Y,
Castillo-Ribelles L, Barquin-Del-Pino R,
Camprodon-Gomez M, Felipe-Rucian A'
i fins a vint autors més, entre els quals
Del-Toro-Riera M', Pintos-Morell G
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Les malalties per diposit son un grup de malalties
metaboliques hereditaries, causades principalment
per deficiencia d’hidrolases lisosomiques, que porta a
una acumulacié de substancies no degradades en di-
ferents teixits. Les proves confirmatories inclouen, per
tant, tests enzimatics i genetics. Una sospita clinica
ben orientada en departaments especialitzats pot mi-
llorar la realitzacio dels tests enzimatics més adients
com a primer esglad en I'algoritme diagnostic, aixi
com millorar I'elecci6 dels tests genetics confirmato-
ris, i contribuir aixi a un millor rendiment del diagnos-
tic i del tractament substitutiu.

Nota per als lectors:

Enterovirus D68 in Hospitalized
Children, Barcelona, Spain,
2014-2021

Andrés C, Vila J, Creus-Costa A, Pifiana M,
Gonzalez-Sanchez A, Esperalba J,

Codina MG, Castillo C i fins a disset autors
més, entre els quals Rodrigo C’
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Emerg Infect Dis. 2022,28(7):1327-31

Estudi dels casos d'enterovirus D68 (EV D68) diag-
nosticats durant els anys 2014 a 2021. Es van recollir
mostres respiratories de pacients hospitalitzats i ex-
terns amb simptomes respiratoris o altres de sugges-
tius d'infeccid per EV, que es van analitzar per PCR i
analisi filogenetica. En total van ser diagnosticats 184
pacients. Les subclasses dels EV predominants circu-
lants van ser B3 (80%), D1(17%), B2 (1%), i A(<1%).
La majoria (86%) es van detectar en nens, els anys
2016, 2018 i 2021. En els més petits de 16 anys,
amb simptomes respiratoris, I'11,8% van requerir in-
grés a I'UCI-P i el 2,3%, ventilacié mecanica. En un
cas hi va haver afectacio neurologica. La gravetat i el
neurotropisme potencial dels EV obliga a seguir la vi-
gilancia d’aquestes infeccions.

Social, Academic, and Health Status
Impact of Long COVID on Children
and Young People: An Observational,
Descriptive, and Longitudinal Cohort
Study

Gonzalez-Aumatell A', Bovo MV',
Carreras-Abad C', Cuso-Perez S',
Domeénech Marsal E', Coll-Fernandez R,
Goicoechea-Calvo A, Giralt-Lopez M,
Enseiat Cantallops A, Moron-Lopez S,
Martinez-Picado J, Sol-Ventura P,
Rodrigo C', Méndez-Hernandez M'
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Children (Basel). 2022;31,9(11):1677

S'analitza I'impacte en la salut de la covid persistent
en infants i adolescents, tema poc estudiat en aques-
tes edats. S'inclouen cinquanta pacients pediatrics
amb covid en el periode compres entre desembre del
2020 i maig del 2021, que es mantenien amb simp-
tomes de covid-19 més de 12 setmanes posteriors al
diagnostic de SARS-CoV-2. La mitjana d’edat era de
14 anys, el 66% de sexe femeni i el 34% tenien ante-
cedent familiar de covid persistent. Els simptomes
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més habituals eren asténia, trastorns neurocognitius,
debilitat muscular i cefalea. El 18% presentaven ab-
sentisme escolar, el 34% horari reduit, el 66% dismi-
nucié del rendiment escolar i el 68% disminucio de
les activitats extracurriculars.

Performance of QuantiFERON-TB
Gold Plus assays in paediatric
tuberculosis: a multicentre PTBNET
stuay

Buonsenso D, Noguera-Julian A', Moroni
R, Hernandez-Bartolomé A, Fritschi N,
Lancella L, Cursi L, Soler-Garcia A' i fins a
vint-i-sis autors més, pertanyents al grup
ptbnet QFT-Plus Study Group, entre els quals
Espiau M?, Soriano-Arandes A?,
Martin-Nalda A?
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L’any 2016 es va introduir un nou interfer6 gamma
(Quantiferon TB gold plus), que semblava tenir més
sensibilitat en el diagnostic de la tuberculosi (TB) ac-
tiva. Del 2009 al 2019, el grup pediatric esmentat,
format per més de 300 membres dedicats a la re-
cerca de la TB, ha dut a terme un estudi multicéntric
europeu. L'estudi compara I'eficacia d’aquesta prova
amb els IGRA de generacié anterior i la prova de la
tuberculina (TST). Es van incloure 1.001 casos
d’infants amb TB de setze paisos, edat mitjana 5,6
(2,4-12) anys. Pels resultats es conclou que els tests
tendeixen a tenir menys sensibilitat si hi ha afectacio
miliar o del SNC i en immunocompromesos. Els IGRA
d’Ultima generacio no funcionen millor que els ante-
riors 0 la TST en infants amb TB. Cap prova té la sufi-
cient sensibilitat per ser utilitzada com a prova de
descart de sospita de TB.
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