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La malaltia de Fabry és una malaltia rara, causada 
per problemes de dipòsit lisosòmic, associada al cro-
mosoma X. L’abril del 2001 es va crear el Fabry 
Outcome Survey (FOS), un registre internacional mul-
ticèntric. El 2021, vintè aniversari de la creació del 
registre, s’ha avançat molt en el coneixement científic 
i el tractament. S’han diagnosticat 4.484 pacients en 
144 centres de 26 països. S’ha investigat l’efectivitat 
a llarg termini de la teràpia de reemplaçament enzi-
màtica amb agalsidasa-alfa, els efectes en la morbi-
mortalitat, i la progressió i la millora dels òrgans prin-
cipalment afectats (cor i ronyó).
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Les malalties per dipòsit són un grup de malalties 
metabòliques hereditàries, causades principalment 
per deficiència d’hidrolases lisosòmiques, que porta a 
una acumulació de substàncies no degradades en di-
ferents teixits. Les proves confirmatòries inclouen, per 
tant, tests enzimàtics i genètics. Una sospita clínica 
ben orientada en departaments especialitzats pot mi-
llorar la realització dels tests enzimàtics més adients 
com a primer esglaó en l’algoritme diagnòstic, així 
com millorar l’elecció dels tests genètics confirmato-
ris, i contribuir així a un millor rendiment del diagnòs-
tic i del tractament substitutiu.
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Estudi dels casos d’enterovirus D68 (EV D68) diag-
nosticats durant els anys 2014 a 2021. Es van recollir 
mostres respiratòries de pacients hospitalitzats i ex-
terns amb símptomes respiratoris o altres de sugges-
tius d’infecció per EV, que es van analitzar per PCR i 
anàlisi filogenètica. 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 símptomes respiratoris, l’11,8% van requerir in-
grés a l’UCI-P i el 2,3%, ventilació mecànica. En un 
cas hi va haver afectació neurològica. La gravetat i el 
neurotropisme potencial dels EV obliga a seguir la vi-
gilància d’aquestes infeccions.
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S’analitza l’impacte en la salut de la covid persistent 
en infants i adolescents, tema poc estudiat en aques-
tes edats. S’inclouen cinquanta pacients pediàtrics 
amb covid en el període comprès entre desembre del 
2020 i maig del 2021, que es mantenien amb símp-
tomes de covid-19 més de 12 setmanes posteriors al 
diagnòstic de SARS-CoV-2. La mitjana d’edat era de 
14 anys, el 66% de sexe femení i el 34% tenien ante-
cedent familiar de covid persistent. Els símptomes 

més habituals eren astènia, trastorns neurocognitius, 
debilitat muscular i cefalea. El 18% presentaven ab-
sentisme escolar, el 34% horari reduït, el 66% dismi-
nució del rendiment escolar i el 68% disminució de 
les activitats extracurriculars.
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L’any 2016 es va introduir un nou interferó gamma 
(Quantiferon TB gold plus), que semblava tenir més 
sensibilitat en el diagnòstic de la tuberculosi (TB) ac-
tiva. Del 2009 al 2019, el grup pediàtric esmentat, 
format per més de 300 membres dedicats a la re-
cerca de la TB, ha dut a terme un estudi multicèntric 
europeu. L’estudi compara l’eficàcia d’aquesta prova 
amb els IGRA de generació anterior i la prova de la 
tuberculina (TST). Es van incloure 1.001 casos 
d’infants amb TB de setze països, edat mitjana 5,6 
(2,4-12) anys. Pels resultats es conclou que els tests 
tendeixen a tenir menys sensibilitat si hi ha afectació 
miliar o del SNC i en immunocompromesos. Els IGRA 
d’última generació no funcionen millor que els ante-
riors o 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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