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Editorial
Queridos amigos:

Quisiera aprovechar esta oportunidad que me brinda la Fundacién 1000 para enviar
un saludo a los colaboradores y patrocinadores de la Fundacién pero, sobre todo, para
agradecerles profundamente desde la Federacion Espaiiola de Enfermedades Raras, el
apoyo a la investigacion en el drea de las anomalias congénitas, que esa fundacién pres-
ta. Como es de sobra conocido, en el seno de las anomalias congénitas, existe un amplio
grupo de ellas que pueden ser reconocidas como enfermedades de baja prevalencia, tam-
bién denominadas enfermedades raras, por eso agradezco la invitacion y quiero desde
estas lineas brindar todo el apoyo de nuestro colectivo a su fundacion.

En la lucha, que nuestra propia Federacion también mantiene, por alcanzar unos
niveles de atencion sanitaria adecuados, asi como garantizar el acceso a un diagndstico
que no se dilate en el tiempo y la bisqueda de tratamientos para nuestras enfermedades,
la labor desarrollada por la Fundacién 1000, es una ayuda encomiable para todas las
familias que cuentan en su seno con algun hijo o hija afectado por alguna de estas pato-
logfas. Ademds la Fundacién 1000 cubre un espacio que no estd en estos momentos
defendido por ninguna otra organizacion ni institucion, y que no es otro que el de pro-
mover actividades orientadas a la prevencion, pero también en la tarea de ganar conoci-
mientos y poder facilitar la mejora de la calidad de vida, aflorada por las familias y los
propios afectados.

Sin duda el sufrimiento de ver nacer un hijo con una patologia de la cual los padres,
en la mayoria de los casos, nunca antes habian oido hablar de ella y que supone un difi-
cil reconocimiento y diagndstico, entrafia cargas emocionales y afectivas adicionales al
problema que sélo los familiares conocen de forma plena. Al mismo tiempo, la presion
sobre el profesional, que tiene que dar respuestas a los interrogantes de futuro que se
plantean sobre los padres, complica la situacion y afiaden mayores dificultades a la pro-
pia existencia de la enfermedad.

Por todo ello, la actividad que la Fundacion 1000 desarrolla, apoyada por los ser-
vicios del Estudio Colaborativo Espaiiol sobre Malformaciones Congénitas, asi como
por el Servicio de Informacion Telefonica para la embarazada y el Servicio de Informa-
cién sobre Teratégenos, suponen un fantédstico abanico de posibilidades para hacer fren-
te a la tarea de prevenir aquellas anomalfas sobre las que hoy sabemos algo sobre su etio-
logfa. Lamentablemente, los conocimientos cientificos no llegan a todas las posibles
enfermedades que se pueden presentar y es por ello que el esfuerzo de los profesionales
que colaboran con la Fundacién 1000 asi como la de sus socios, ademds de ser de alto
contenido cientifico, merecen todo el reconocimiento desde la propia FEDER.

Solamente me queda animaros a todos a seguir colaborando con esta importante
labor y a unir los esfuerzos en un futuro ya realidad en acciones conjuntas entre organi-
zaciones y fundaciones que persiguen aspectos complementarios sobre un conjunto de

patologias que tienen problemas similares. S>
et £

Un fuerte abrazo y 4nimo a todos.
Moisés Abascal

Presidente de FEDER
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Diagnéstico genético en un caso con sindrome
Dyggve-Melchior-Clausen (DMC), con una mutacion de
posible origen espariiol

Con la ayuda de la Fundacién 1000, sobre Defectos
Congénitos, hemos podido estudiar el caso de un nifio
con el sindrome de DMC. Este, consiste en una displa-
sia 6sea evolutiva, ya que los nifios al nacer no presen-
tan ninguin problema fisico,

A través del ECEMC, los investigadores extranje-
ros que habian identificado el gen del sindrome, hicie-
ron el estudio molecular de este nifo. El resultado con-
firmé el diagndstico, lo que permitié6 una adecuada

informacién a la familia.

pero a los pocos meses o,
incluso, en los dos o tres pri-
meros afos de vida, muestran
una serie de alteraciones
esqueléticas que incluyen,
estatura muy baja (enanis-
mo), térax ancho y protru-

Los estudios moleculares de

sindromes genéticos raros, permiten 3

también indagar el origen de las
mutaciones

Ademads, la mutacion
que tenia uno de los padres,
muy poco frecuente,
habiéndose descrito sélo en
dos o tres casos de paises
por los que estuvo la expedi-
ciéon de Magallanes; esto

yente, problemas en las cade-

ras y otras articulaciones que, en muchos casos les impi-
den caminar. La cabeza es muy pequefia (microcefalia),
y pueden tener retraso mental desde leve a muy profun-
do. El sindrome estd causado por un gen autosémico
recesivo, lo que implica que sus padres son portadores
de la mutacidn, y el nifio recibi6 la mutacion tanto de su
padre como de su madre.

llevé a sus autores a sugerir
que esa mutacién pudo ser diseminada por los inte-
grantes de esta expedicion de origen espafiol. Esos
aspectos, junto con la baja frecuencia del sindrome y
que puede confundirse clinicamente con otros (como
el sindrome de Morquio), nos hace pensar que es posi-
ble que existan mas casos en Espafia que no hayan sido
diagnosticados.

Apoyo de la Fundacion 1000 a la investigacion del ECEMC

Durante el ano 2005, el ECEMC en cumpli-
miento de uno de los objetivos de la Fun-
dacion 1000, ha contribuido al mantenimiento
de la actividad del ECEMC, a la realizacion del
Boletin del ECEMC y de la Reunion Cientifica
Anual que tuvo lugar en Alicante. Ademas,
hemos podido hacer el estudio con cromoso-
mas de alta resolucion a alguna de las cerca de
80 familias que acudieron al ECEMC en busca
de un diagnostico para sus hijos nacidos con
defectos congénitos.

En cuanto a los resultados de la investiga-
cion patrocinados por la Fundacion 1000 (%),
este afo hemos publicado un nuevo nimero de
la revista “Boletin del BCEMC: Revista de Dis-
morfologia y Epidemiologia”. Esta tiene una
tirada de 7.000 ejemplares que se reparten gra-
tuitamente a ginecologos y pediatras de todo el

pais, y a otros profesionales médicos que lo
solicitan. Se han publicado, ademas, dos traba-
jos en la revista Medicina Clinica (Barcelona),
uno sobre la evolucion de la frecuencia de tra-
tamientos de fertilidad, partos multiples y cesa-
reas en Espana, [2005;124:132-139], y otro sobre
el consumo de tabaco durante el embarazo en
Espana y su evolucion secular [2005;124:86-92],
cuyos resultados mostraron que el 30% de las
mujeres embarazadas fuman. Por otra parte, se
ha publicado en la revista Awerican Journal of
Medical Genetics [2005; 132A:41-48] un trabajo
sobre cuatro ninos con un raro sindrome, que
se ha descrito en muy pocos casos y todos con
antecedentes familiares espanoles.

(*) Si alguien esta interesado en estos trabajos, puede solicitarlos
al ECEMC (Teléfono: 91 822 24 24)
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Teléfono del SITE: 91 822 24 36
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: Vacunas, embarazo
y mujeres inmigrantes

Cuando durante una gestacién la mujer sufre por
primera vez alguna infeccidn, existe la posibilidad de
que llegue al embridn y el feto, pudiendo ocasionar abor-
tos, malformaciones congénitas y/o muertes fetales. Sin
embargo, el desarrollo de las vacunas y las campaiias de
vacunacioén de la poblacién han supuesto no sélo el con-
trol e, incluso, la erradicacién de algunas enfermedades
infecciosas, sino la prevencion de defectos congénitos.

Aunque en Espafia la gran mayoria de la poblacion
esta vacunada, ultimamente se viene detectando un
incremento de casos de ciertas infecciones, como la
rubéola, que se atribuyen al colectivo de poblacién inmi-
grante. Este estd constituido por personas jévenes proce-
dentes de paises con precarios sistemas sanitarios. Por
ello, algunos servicios de salud estdn aconsejando que
estas personas reciban las vacunas correspondientes en
su primer contacto con el sistema sanitario espafiol,

independientemente del motivo por el que consulten. Sin
embargo, en el SITE, se ha constatado que a las mujeres
que se les indica que deben vacunarse, preguntan cuan-
to tiempo deben esperar tras la vacunacién para quedar-
se embarazadas, y los riesgos para el bebé si se vacunan
durante un embarazo atn no conocido.

En general, y como medida tranquilizadora, se
sugiere esperar unos 28 dias para buscar un embarazo.
Sin embargo, esta espera es necesaria solo para ciertas
vacunas como las de la rubéola, la parotiditis, el saram-
pién y la varicela, que, aunque no se ha detectado que
incrementen el riesgo para el bebé si se administran
durante el embarazo, por precaucion se deben evitar en
las mujeres embarazadas. Por ello, toda mujer que plani-
fica un embarazo deberia conocer, mediante un analisis
de sangre, si estd o no inmunizada y, en su caso, vacu-
narse antes de buscar un embarazo.




PARA QUE NAzcaA SANO

Educar para la prevencion

El programa “Para que nazca sano” ha seguido difundién-
dose mediante cursos y conferencias, de todos los integrantes
del grupo del Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones
Congénitas (ECEMC), en diferentes provincias de todo el pais.

Se han seguido repartiendo ejemplares de los 3 folletos de
la Fundacion 1000 con informacién sobre medidas preventivas
y de la campafa “Para que nazca sano”, asi como de los del
SITE y del 4cido félico. Estima-
mos que se habran repartido unos
30.000.

Durante el ano 2005, los
medios de comunicacién han
seguido difundiendo los conoci-
mientos cientificos encaminados a
la prevencién primaria de defectos
congénitos, tanto mediante noti-
cias, como con articulos, aunque
en la mayoria de los casos fueron
por entrevistas. Nos consta la cola-
boracién de los medios que se re-
lacionan seguidamente: Radio:
Radio Onda regional de Murcia,
Cadena Ser, Radio Cataluna Cultu-

ra, Onda Ciudadana de Granada, y La COPE. Prensa diaria
escrita: ABC, El Mundo (en 4 ocasiones), El Pais (en dos oca-
siones), La Vanguardia, La Nueva Espafia de Asturias, El Ideal
de Granada, y Diario Médico. Revistas: Revista Embarazo
Sano, Revista Perfiles, Informacién al Dia del Grupo Astra
Séneca. Peridédicos electronicos: Periddico Cermi.es, de la dis-
capacidad, elemundosalud.com, Jano On-Line.

La péagina web de la Funda-
cion ofrece informacion sobre su
origen y actividades y recoge espe-
cialmente una serie de recomenda-
ciones de salud para prevenir la
aparicion de defectos congénitos
en los recién nacidos. El sitio cum-
ple los criterios de accesibilidad a
la web, con una version para nave-
gacion en modo sélo texto.

La pagina (que por diversos
motivos, no se ha podido actuali-
zar) esta siendo muy visitada, con
entradas procedentes de muchos
paises, como puede apreciarse en

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

Fundacion 1000. Resultado Econémico del Ejercicio 2005

INGRESOS: GASTOS:
+ Cuotas peri6dicas y unitarias .........c.coeeceeerceererenrenes 35.353,60 € + Ayudas monetarias al ECEMC.........ccccocoovvrirereennns 4.400,00 €
* Ingresos financieros. ... .....oooecvvevvveensscccrveeiinis 617,13 € + Gastos de Personal...........co....coovveeervveenrvvenersseenssenns 16.519,12 €
* Amortizaciones, provisiones y otros gastos............. 14.963,58 €
TOTAL INGRESADO ..................... 35.970,73 €
TOTAL GASTOS ..o 35.882,70 €
Durante el afio 2005 continué disminuyendo las aportaciones fijas, porque varios
patrocinadores (de la industria farmacéutica) anularon su colaboracion.
Dada la gran labor que viene realizando la Fundacion 1000, que estd permitiendo
que podamos atender a aquellas familias de nifios afectados para las que, en muchas oca-
siones, no tendriamos presupuesto, queremos hacer un llamamiento a todos aquellos que
podrian ser patrocinadores de esta labor social de la Fundacion 1000, y coparticipes de EXCEDENTE POSITIVO DEL EJERCICIO 88.03 €
que los nifios nazcan sanos. 2
Nuestros Recursos: Julio 1992 - Diciembre 2005
m Amigos { | ] | 11.707
+ 6,01 Euros por una sola vez =119
- Mas de 6,01 Euros { ' ] [ 11.833
por una sola vez [
m Colaboradores { | | 341
- Entre 6 y 100 Euros /319

m Protectores

1131

{w
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* Entre 101 y 600 Euros

m Patrocinadores
» Mas de 600 Euros

[ Julio 1992 - Diciembre 2004
[ Enero 2005 - Diciembre 2005
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