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Queridos amigos:

La Fundacién 1000 tiene como fin apoyar la produccién de conoci-
mientos sobre defectos congénitos, asi como la aplicacién de los mismos
para que nuestros nifios nazcan sanos. La Fundacion Inocente-Inocente
coincide con quienes piensan que esta labor debe estar financiada con recur-
sos publicos, pero asumimos que esto no se ha logrado aun al 100% e,
incluso, pensamos que cuando eso se logre no serd ociosa la aportacion
complementaria de los particulares. Es un modo de participar mas directa-
mente que mediante el pago de los impuestos en algo que nos importa a
todos.

La Fundacion 1000 no cuenta con recursos propios para realizar su
apoyo a la investigacion en las alteraciones que pueden sufrir los embrio-
nes y los fetos, asi como al asesoramiento a los médicos y a las futuras
madres. Por ello, ha de trabajar permanentemente para captar suscripciones
y donativos de personas y entidades que se identifican con su mision sani-
taria. La respuesta que viene teniendo en esa campaiia continua es un gene-
roso goteo de aportaciones que forman cada afio un estimable pero insufi-
ciente fondo. La Fundacién Inocente-Inocente ha tenido en dos ocasiones
(1997 y 2000) la oportunidad de concentrar en una noche la comunicacién
al publico de las preocupaciones de la Fundaciéon 1000 y la recepcion de
una avalancha de donativos. Esto es posible por la eficacia de la television,
desde luego, pero también por que el mensaje fue entendido por nuestros
teleespectadores y movié sus voluntades.

Todos sabemos que las causas mas féciles de comunicar son las que se
encarnan en personas visibles y audibles. La causa de la Fundacién 1000
es la de quienes aun no han nacido, de modo que parece dificil de trasmitir.
Sin embargo, es una causa convincente y conmovedora. La inteligencia
nos dice que no hay nada tan racional en asuntos de salud como la pre-
vencion. Y el corazon nos advierte que no hay causa mas estimable que
la de poner voz a la de quienes no tienen voz: los que van a nacer.

La Fundacién Inocente-Inocente lo ha comprendido y sentido asi y se
honra colaborando a que lo comprenda y lo sienta igualmente la sociedad
espafiola. No podia ser de otro modo: la palabra “inocente”, en una de sus
acepciones tradicionales, significa nifio que aun carece de discernimiento, y
nadie mas inocente que quien estd por nacer.

José Velasco
Presidente Fundacion Inocente-Inocente
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Estudios cromosomicos de alta resolucion y
con técnicas de citogenética molecular

Las técnicas para el estudio de los cromosomas
han evolucionado espectacularmente, debido a la
posibilidad de estudiar cromosomas muy largos que
tienen hasta 850 bandas. Ademads, se pueden aplicar
técnicas de citogenética

ros, identificar el origen de zonas extra de ciertos
cromosomas, o determinar si hay una alteracién que

es invisible con las otras técnicas.
Basados en nuestra propia experiencia, conside-
ramos que, incluso en nifios

molecular denominadas
hibridacion fluorescente in
situ (o FISH, que son sus
siglas en inglés). Con
FISH, se puede marcar en
color fluorescente una zona
concreta mds O menos
grande, incluso criptica, de

A todo nifio que nace con
defectos congénitos se le
deberia hacer, al menos, un

cariotipo de alta resolucion
(550-850 bandas).

malformados que tengan
un informe con cariotipo
normal, si éste no es de alta
resolucion, se le deberia
repetir con las técnicas
actuales. En muchos casos
se identificardn alteracio-
nes que no eran visibles

un determinado cromoso-

ma, o algin cromosoma completo. De esta forma,
podemos confirmar hallazgos anémalos que incluso
en cromosomas de alta resolucién no son muy cla-

con las técnicas anteriores.
Por otro lado, hoy dia no hay justificacién para no
hacer este tipo de estudios a todo nifio que nazca con
malformaciones.

Apoyo de la Fundacion 1000 a la investigacion del ECEMC

Durante el ano 2002, el ECEMC recibi6 de la
Fundacion 1000 una ayuda econémica de
18.000 €. Sin embargo, con la finalizacion de las
transferencias sanitarias en este afno, y aunque el
ECEMC ha establecido convenios de colaboracion
con la mayoria de las Comunidades Autonomas,
muchas de ellas no pudieron realizar la aporta-
cion econdmica dentro del ejercicio del 2002, por
lo que se finaliz6 el ano con déficit. Por este moti-
vo, ante la solicitud del ECEMC a la Fundacion
1000, se le otorgd una aportacion extraordinaria
de 24.000 €.

Como siempre, con la ayuda recibida de la
Fundacion 1000 se ha contribuido al manteni-
miento de la actividad del ECEMC, se ha colabo-
rado en la realizacion del Boletin del ECEMC y de
la Reunion Cientifica Anual que tuvo lugar en
Oviedo. Ademas, hemos podido hacer el estudio

con cromosomas de alta resolucion a ciertas fami-
lias que acudieron a nosotros sin diagndstico.

En cuanto a los resultados de la investiga-
cion(®), este ano hemos querido que la parte mas
importante de ellos llegara a nuestros profesiona-
les sanitarios. Para ello, se han finalizado y se han
publicado diez trabajos en el “Boletin de/ ECEMC:
Revista de Dismorfologia y Epidemiologia’. Este
Boletin tiene tan buena acogida que se ha debido
incrementar la tirada a 7.000 ejemplares que se
reparten gratuitamente a ginecologos y pediatras
de todo el pais, y a otros profesionales médicos
que nos lo solicitan.

Por otra parte, se ha publicado en la revista
Americana An [ Med Gener[2002; 113:218-224] un
trabajo sobre una rara anomalia cromosomica.

(*) Si alguien estd interesado en estos trabajos, puede solici-
tarlos a la Dra. M.L. Martinez-Frias.
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Teléfono del SITE: 91 387 75 35
Lunes a Viernes de 9 a 15 horas.

Con la colaboracion del Real Patronato sobre Discapacidad y una ayuda del Ministerio
de Trabajo y Asuntos Sociales. Por Solidaridad Otros Fines de Interés Social.

Casos del SITE: El problema de las interrupciones del
embarazo por defectos congénitos en el feto

Con relativa frecuencia se reciben llamadas en el SITE de
parejas que habiendo hecho una interrupcién de una gestacion
porque en el feto se detectd alguna malformacion, estan planifi-
cando un nuevo embarazo y nos preguntan por el riesgo que tie-
nen de que el problema se repita de nuevo. En la inmensa mayo-
ria de los casos la respuesta es que no podemos saberlo. La razén
es porque, salvo honrosas excepciones de ciertos hospitales, los
fetos abortados no se estudian ni desde el punto de vista anatd-
mopatoldgico ni citogenético y mucho menos radiolégico. Por
tanto, no es posible conocer la severidad de la malformacién
detectada ecograficamente, ni si era el inico defecto presente en
el feto o se asociaba a otros defectos en otros érganos. Tampoco
podemos saber si tenia un sindrome determinado, ni si los defec-
tos eran debidos a alguna alteracién cromosdémica mds o menos
criptica, o a un factor externo al que hubiera estado expuesta la
madre. Como en cada una de esas situaciones el potencial riesgo
de repeticion varia enormemente, no podemos saber cudl es el de
cada pareja en concreto. Pero ese desconocimiento no sélo es
para el riesgo de repeticién en otros embarazos de la pareja, sino
para los futuros hijos de sus hijos sanos ya nacidos, o que nazcan
sanos posteriormente. Y lo mds frustrante es que muchas mujeres
no entienden esta respuesta, porque nadie se lo explicé antes.

Ante la deteccion de la existencia de malformaciones feta-
les, los padres deben recibir (y deben pedir) una detallada y clara

SITE

SERVICIO DE INFORMACION TELEFONICA PARA LA EMBARAZADA

Clasificacion de las llamadas por motivo de la consulta

explicacion de las mismas, asi como de las limitaciones para
identificar otros defectos que pueden tener las técnicas utilizadas.
Y una de las cosas que se les debe explicar es si hay, o no, posi-
bilidad de estudiar el feto tras la interrupcién de la gestacion, y
sus implicaciones en cada caso. Hay que tratar de hacer com-
prender a todo el mundo, incluso (aunque parezca imposible) a
los profesionales implicados, que cuando una pareja recibe la
informacién de que el feto tiene malformaciones, se enfrenta a
una situacién tremendamente dolorosa y dificil de asumir. Ade-
mas, esa informacién les lleva ineludiblemente a la encrucijada
de tener que decidir entre dos Unicas opciones: asumir lo que
supone el nacimiento de un nifio malformado, o decidir inte-
rrumpir el embarazo. Y ambas son muy dificiles y muy doloro-
sas. Ademds, si no se les informa adecuadamente sobre las futu-
ras implicaciones que tendra no estudiar el feto, el sufrimiento de
esa decision se planteard de nuevo cuando, una vez superado el
problema, decidan tener otro hijo y se pregunten si se puede repe-
tir la dura situacion ya vivida.

Los padres que se han enfrentado a estas situaciones y los
que puedan enfrentarse a las mismas, deberian exigir a las auto-
ridades sanitarias que se estructure la férmula adecuada que les
asegure que esos fetos malformados sean estudiados adecuada-
mente.

SITE

EVOLUCION DEL NUMERO DE LLAMADAS POR ANOS

2001 NUMERO DE LLAMADAS
Motivo de la Consulta N.° %
Problemas Médicos (*) 2.122 40,78 B.OO0 - ceveereereerertaiitii e
— Medicamentos 1.487 28,58
— Enfermedades 467 8,98 4,500 1
— Agentes Fisicos 168 3,23 :
Medio Doméstico 490 9,42
— Agentes Quimicos 279 5,36 4.000 -
— Agentes Fisicos 189 3,63
— Agentes Bioldgicos 22 0,42
Medio Laboral 159 3,06 S0
— Agentes Quimicos 105 2,02
— Agentes Fisicos 51 0,98 3.000
— Agentes Bioldgicos 3 0,06
Estilo de vida 197 3,79
— Alcohol 26 0,50 2.500 -
— Tabaco 30 0,58
— Cafeina 9 0,17 |
— iDrrams 21 0,40 2000
— Alimentacion 111 2,13
Otros Motivos 2.235 42,96 1.500
— Edad Materna 37 0,71
— Exposicion Paterna 45 0,86 1.000 |
— Problema Genético 111 2,13 :
— Informe General 143 2,75
— Diagnéstico Prenatal 245 4,71 500 -
— Lactancia 34 0,65
— Otros 1.620 31,14 a
TOTAL MOTIVOS 5.203 100 1991 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1983 2000 2001 2002
TOTAL LLAMADAS 4.171 Afios

(*) En estos motivos se solicita que la consulta se realice a través del Médico.



PARA QUE NAzcA SANO

Educar para la prevencion

El programa “Para que nazca sano” ha seguido difundiéndose
mediante el curso de Prevencion de Deficiencias del Real Patronato
sobre Discapacidad. En el afio 2002, se impartié este curso en el
INICO (Universidad de Salamanca), en la Universidad de Jaén, en la
Universidad de Verano de Cantabria, en el Colegio de Farmacéuticos
de Asturias y en Guatemala.

Se han repartido mds de 10.000 ejemplares de los 3 folletos de la
Fundacion 1000 con informacion sobre
medidas preventivas y de la campaia
“para que nazca sano”, asi como de los
del SITE y del 4cido félico.

Durante el afio 2002, los medios
de comunicacién han seguido difun-
diendo los conocimientos cientificos
encaminados a la prevencion primaria
de defectos congénitos, tanto mediante
noticias, como con articulos, aunque en
la mayoria de los casos fueron entre-
vistas a Maria Luisa Martinez-Frias.
Nos consta la colaboraciéon de los
medios que se relacionan seguidamen-
te: Radio: La COPE (en dos ocasio-
nes), Radio Vetusta de Oviedo, y Canal

Cardtula de la web de la Fundacion 1000 (www.fundacion1000.es).

ONCE de Onda Cero. Television: Madrid Directo de Telemadrid.
Revistas: Revista Madrigal de la Fundacién Sindrome de Down.
Revista Polibea.

La pagina web de la Fundacion (www.fundacion1000.es) ofrece
informacion sobre su origen y actividades y recoge especialmente una
serie de recomendaciones de salud para prevenir la aparicion de defec-
tos congénitos en los recién nacidos. Estos estdn englobados en un pro-
grama promovido por el Real Patrona-
to sobre Discapacidad, titulado “Para
que Nazca Sano”. El sitio cumple los
criterios de accesibilidad a la web y
existe una version para navegacion en
modo sélo texto, destinada a facilitar
el acceso a la informacion.

La péagina esta siendo muy visi-
tada. De hecho, a finales del afo 2001,
recibia unas 1000 visitas al mes, y en
el dltimo trimestre del afio 2002, la
media de visitas por mes era superior a
6700. Igualmente, se ha ampliado la
procedencia, recibiéndose de todo el
mundo, como puede apreciarse en las
estadisticas de la propia web.

Fundacion 1000. Resultado Economico del Ejercicio 2002

INGRESOS: GASTOS:
o Aportaciones FIJAS.......cccooeencnirrcenics 51.288,06 * Promocién de la Fundacién y campafia educativa.... 15.779,85
o Aportaciones AMIGOS .........cccoovvviiiennnnirieenes 8.319,49 * Gastos Generales y de Administracion .................... 3.865,67
¢ Ingresos FINancieros..........eeveeeeerneeeeneeenirenenniennnnes 1.860,70 ¢ PersSonal .....c.cvvuevriniieiieeiieee s 14.735,89
TOTAL INGRESADO .................. 61.468,25 * Patrocinio al ECEMC 4207084
* Impuesto sobre sociedades ..........ceveverrierrerirernencnnes 130,25
TOTAL GASTOS ... 76.582,50
RESULTADO NEGATIVO DEL EJERCICIO ........... -15.114,25
Nuestros Recursos: Julio 1992 - Diciembre 2002
m Amigos { | ] | 11.622
* 6,01 Euros por una sola vez 1 49
 Mas de 6,01 Euros { ' ] | 1 1.593
por una sola vez [ ——— . (04
m Colaboradores { | ] 302
* Entre 1y 59 Euros =21
m Protectores { | 1131
* Entre 60 y 599 Euros 0 11 ; .
. [ Julio 1992 - Diciembre 2001
m Patrocinadores 012 == Enero 2002 - Diciembre 2002
* Desde 600 Euros n4
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