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Nevus, mosaicisme cutani
en primera persona

Presentacio

Aquest estudi tracta sobre els nevus, és a dir, neoformacions de la pell en les quals
conviuen entre si dues o més poblacions de cel'lules geneticament diferents (mo-
saicismes cutanis). N'existeixen de molts tipus, tants com cel-lules de la pell hi ha.
El perque de la tria d’aquest tema per al meu treball d'investigaci6 és el fet que jo
soc una afectada de nevus epidermic sistematitzat, i el fet d’anar a dermatolegs des
que era petita m’ha despertat molt la curiositat sobre la pell, i en concret sobre els
nevus.

Metodologia

La metodologia que he seguit ha sigut la de contactar amb '’Associacié Espanyola
de Nevus Melanocitic Congenit, per tal que em facilitessin la manera de contactar
amb persones afectades amb nevus melanocitic gegant per entrevistar-les, i contac-
tar amb FEDER (Federacié Espanyola de Malalties Minoritaries), que em va aportar
el contacte d’'una afectada de sindrome de Solomon, és a dir, que a més del nevus
epidermic també esta afectada per una alteracié musculoesquelética. A més, gracies
a una enquesta i dos blogs que vaig difondre per les xarxes socials, va poder contac-







tar amb mi un afectat de nevus vascular al qual també vaig poder entrevistar.

Per altra banda, vaig poder contactar amb diferents especialistes involucrats en
l'estudi dels nevus, en part pel fet de recercar per internet i contactar posterior-
ment amb molts d’ells i, a més, pel fet de tenir contacte ja previament amb alguns
d’aquests pel meu nevus epidérmic.

La realitzaci6 del meu propi estudi genetic va ser possible gracies a un dermatoleg
que va facilitar la realitzacié de la meva biopsia de pell sana i de pell amb nevus;
gracies a un oncoleg que va facilitar els reactius, i a un genetista que em va donar
tot el suport per realitzar la PCR i I'analisi de la Sanger en el PRBB (Parc de Recerca
Biomedica de Barcelona).

Finalment, per difondre el concepte de nevus en ambients no clinics vaig crear una
pagina a Facebook i un perfil a Twitter del nevus epidérmic, dos blogs i una enques-
ta que vaig propagar per les xarxes socials.

Cos del treball

El marc teoric 'he englobat en una pregunta fonamental: qué sén els nevus? Perque
per poder entendre aquest concepte he hagut d’explicar principalment en qué consis-
teix la pell, les mutacions i el mosaicisme cutani, aixi com els seus diferents patrons,
per arribar d'aquesta manera a explicar que un nevus és una alteracié de la pell.

A dia d’avui, 'OMS (Organitzacié Mundial de la Salut) classifica els nevus com a
tumors melanocitics i és per aixd que he fet dos grans grups: nevus melanocitics

i no melanocitics. Els nevus melanocitics sén alteracions benignes cutanies molt
freqiients en la poblacié derivades dels melanocits, les cél-lules responsables de

la pigmentaci6 normal de la pell. Mentre que els nevus no melanocitics sén tots
aquells que corresponen a un tumor generalment benigne, no provocat per una neo-
formacié dels melanocits.

El marc practic es proposa quatre objectius generals:

1. Determinar l'afectacio6 de les persones afectades amb nevus i del seu entorn fa-
miliar. Vaig entrevistar tres afectades de nevus melanocitic gegant, una afectada
de nevus epidermic i un afectat de nevus vascular. Aquestes entrevistes han tingut
la finalitat d’analitzar 'afectacié de cada afectat en els ambits fisic, clinic, familiar,
escolar, social, emocional i psicologic. A més, vaig editar dos documentals (part com-
pleta i reduida) amb totes les entrevistes fetes als afectats.

2.Investigar com ha evolucionat la investigacié dels nevus i quins sén els conei-
xements actuals en I'ambit cientific. Per assolir aquest objectiu vaig entrevistar
especialistes involucrats en I'estudi dels nevus: dos dermatolegs, dos oncolegs i un
genetista. A més, de la mateixa manera que en el primer objectiu, vaig editar dos
documentals (part completa i reduida) amb totes les entrevistes als especialistes.




3. Realitzar el meu propi estudi genetic. Aquest objectiu tenia la finalitat de determi-
nar la meva propia mutacié analitzant I'ADN de pell sana i de pell amb nevus per tal
de prevenir el desenvolupament de malalties relacionades en un futur.

4.Investigar com ha evolucionat la recerca dels nevus i quins son els coneixe-
ments actuals en 'ambit cientific. Per assolir aquest objectiu, com ja he esmen-
tat en la metodologia, vaig crear una pagina a Facebook i un perfil a Twitter del
nevus epidermic, dos blogs i una enquesta que he difés per les xarxes socials.

En el primer blog l'objectiu, de la mateixa manera que en les xarxes socials, era
expandir el coneixement de la patologia i dels diferents tipus de nevus existents.
També tenia la finalitat de reunir afectats per fundar una associacié. Després d’ai-
x0 vaig decidir que el millor era difondre la patologia, aixi que vaig realitzar un
formulari. A més, vaig crear un segon blog en el qual hi havia tota la informacié
respectiva a les preguntes.

Conclusions

Amb el primer objectiu he arribat a la conclusié que en la infancia es fa un segui-
ment clinic molt complet, mentre que els entrevistats majors de 20 anys no realit-
zen cap seguiment clinic actualment relacionat amb el nevus. En aquest cas, tots
els afectats de nevus melanocitic gegant es van sotmetre a cirurgia durant la infan-
cia o 'adolescencia, que segons diferents especialistes és el més recomanable.

No obstant, en els nevus epidérmic i vascular, si no hi ha altres alteracions o pro-
blemes estétics greus, no és necessari passar per la cirurgia, ja que a 3 de cada 4
entrevistats els ha causat un traumatisme fisic i emocional. Per altra banda, als
infants afectats que actualment estan cursant primaria no els va comportar algun
problema emocional o psicologic. Aquests problemes, pero, es manifesten en l'ado-
lescencia, com va ser el cas d'un dels dos entrevistats, que va arribar a presentar
una anoreéxia per problemes psicologics relacionats amb aquesta condicié.

Amb el segon objectiu he arribat a la conclusié que la investigacié és molt vigent en
I'ambit de la dermatologia i 'oncologia i que el seu coneixement ha millorat summa-
ment a llarg de tan sols cinc anys.

No obstant, I'estudi del melanoma i dels nevus melanocitics esta més desenvolupat
pel fet que s6n més freqiients. En 'ambit dels nevus no melanocitics recentment
s'estan descobrint les diferents manifestacions que pot presentar la malaltia i els
gens que l'originen. Quant als nevus melanocitics ja s’han desenvolupament tracta-
ments efectius per a quan es presenta cancer.

Amb el tercer objectiu, tenint en compte la localitzacié de la mutacié en el gen afec-
tat, el nombre del nucleotid i 'aminoacid substituit vaig arribar a la conclusié que
les malalties que es poden arribar a desenvolupar sén cancer de bufeta urinaria,
sindrome de Costello i nevus epidérmic, entre altres.




Amb el quart objectiu vaig concloure que a 1 de cada 10 persones veure les imatges
del nevus en el formulari els ha causat rebuig i que 9 de cada 10 persones han sabut
identificar el significat correcte dels nevus.

La meva conclusié final és que amb el meu treball he assolit amb éxit els quatre
objectius que m'havia proposat. Per aix0 crec decididament que la metodologia uti-
litzada ha sigut optima.

A meés, ha sigut una experiencia summament enriquidora. Aquest treball m’ha
marcat no només perque m'ha fet obrir els ulls davant la realitat de la meva propia
patologia, que simplement ignorava, sind que m’ha fet valenta en aquest sentit i
més forta encara perque he decidit indagar com mai ho havia fet abans: contactant
amb persones amb la mateixa patologia que jo i amb especialistes de diferents dis-
ciplines médiques que estan involucrats en l'estudi dels nevus.

Addicionalment he pogut investigar en un laboratori el meu propi ADN, que m’ha
permes determinar quina és la meva mutacié genética i adquirir coneixements cien-
tifics molt importants.
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