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Queridos amigos de la Fundacion 1000:

Es para mi un honor poder participar, a titulo personal, en esta Carta de la
Fundacion 1000 sobre defectos congénitos, cauce anual de comunicacion
con personas y entidades que han comprendido la importancia de la
investigacion sobre estas patologias para tratar de prevenirlas, hasta
el punto de querer apoyarla. La sinergia de esos apoyos individuales
incide muy especialmente en la constatacion de que a una parte de
nuestra sociedad le importa que los nifios nazcan sanos y esta dispuesta a
favorecer el conocimiento que permite progresar hacia esa meta.

En los ultimos 28 afios he asistido a considerables cambios en esta area
de la ciencia, tanto en la profundizacién sobre las bases del desarrollo
prenatal y sus determinantes, como en los modelos de investigacion y su
gestion, en nuestro pais y fuera de Espafia. Maria Luisa Martinez-Frias,
quien cred esta fundacion, fue pionera en un modelo de investigacion sobre
estas patologias que ha logrado aglutinar a mas de 400 profesionales de
toda Espafia, que bajo su direccion componen la Red Clinica del ECEMC
(Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones Congénitas). Yo he
tenido la inmensa fortuna de formarme y progresar a su lado. El ECEMC,
creado por Maria Luisa en 1976, es una iniciativa tnica (incluso fuera de
nuestras fronteras), que ha perdurado como fruto de un teson sin igual, asi
como de los resultados del trabajo de este gran equipo, la demostracion de
la validez de ese modelo, y multiples apoyos necesarios para asegurar su
supervivencia. El ECEMC ha evolucionado afrontando cada nuevo reto en
este campo. En consecuencia, este grupo de investigacion, ofrece a nuestra
sociedad la prestacion de unos servicios Ginicos (especialmente a través
de los Servicios de Informacion Telefonica SITTE y SITE), y participa
en la formacion de nuestros profesionales sanitarios y la informacion a la
poblacion. Todo ello para la prevencion de los defectos congénitos.

No se me ocurre mejor aspiracion, y quienes otorgan su ayuda a la
Fundacién 1000 pueden sentir la satisfaccion de contribuir asi a que los
nifios nazcan sanos.

Un afectuoso saludo, \b

Eva Bermejo Sanchez
Coordinadora del ECEMC.
Vice-Chair del ICBDSR




2 INVESTIGACION: AVANCES Y NOVEDADES

Importancia de la investigacion con la colaboracion de las

Asociaciones de nifios con diferentes alteraciones congénitas,
denominadas Enfermedades Raras (ER)

Es ampliamente conocido que la denominacién de ER,
se refiere a que su frecuencia es menor de 5 personas afecta-
das por 10.000 individuos. Sin embargo, la inmensa mayo-
ria de los defectos congénitos (DC) tienen, individualmente,
muchisimo menor frecuencia que otras ER. Por ejemplo, la
Acondroplasia tiene una frecuencia en nuestro pais de 2 por
100.000 nacimientos, o el sindrome de Holt-Oram que tiene
una frecuencia de 2 nifios por millon de

Aunque con los registros de DC se dispone de mu-
cha informacion, como sus frecuencias individuales son
tan pequefias, es dificil obtener un nimero considerable de
nifos afectados con los mismos defectos para investigar
las caracteristicas clinicas y sus causas. No obstante, en la
actualidad es posible disponer de los datos necesarios si
los padres que forman las asociaciones de pacientes y sus
familias conectan y colaboran con

nacimientos. En consecuencia los DC
se encuentran entre las patologias mas
raras de las ER. Esta baja frecuencia
hace muy dificil investigar sus causas,
o establecer medidas preventivas. Por
su baja frecuencia, fueron tradicional-
mente ignorados, aunque desde hace
ya muchos afios, se han establecido
registros de niflos recién nacidos con
DC (en nuestro pais organizamos el
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Gracias al apoyo econdmico de tres Angeles: *~

a) La Fundacién Rail-Gonzélez-Salas
b) Real Patronato sobre Discapacidad del MSSSI
c) El laboratorio farmacéutico ITALFARMACO

Se ha podido iniciar un Proyecto de investigacién,
mediante la colaboracién entre el ECEMC y la
Fundacién Sindrome 5p-, para indagar la relacion genotipo
fenotipo en los nifios con la delecién del brazo corto
del cromosoma 5 (5p-).

los investigadores.

Desde hace ya un afio, nues-
tro grupo del ECEMC junto con el
grupo de investigacion del Dr. S.
Martinez (Murcia), y la “Funda-
cion Sindrome 5p-” (antiguamente
llamado Sindrome de Cri du chat),
establecimos un grupo de investi-
gacion multidisciplinar. El objetivo
es investigar los genes que le faltan
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registro del ECEMC en el afio 1976),
para investigar sus caracteristicas clinicas y sus posibles cau-
sas. De esta forma, se ha podido ir paliando sus deficiencias y
estableciendo medidas preventivas en sus tres niveles: evitar
las causas (prevencion primaria), paliar al maximo sus con-
secuencias (prevencion secundaria), y proporcionar la mayor
calidad de vida y de integracion social (prevencion terciaria).

a cada nifio y tratar de relacionarlos
con algunas de las manifestaciones clinicas que tienen, asi
como indagar lo que produce las diferencias clinicas que
se observan en estos nifios. Los primeros resultados son,
desde el punto de vista cientifico, muy importantes, y espe-
ramos que sean también de utilidad para mejorar la calidad
de vida de estos nifios.

Apoyo de la Fundacion 1000 a la investigacion del ECEMC

Como cada afio, la Fundacién 1000 ha con-
tribuido parcialmente al mantenimiento
de la actividad del ECEMC. También ha per-
mitido la atencién diagndstica en 6 familias
que acudieron al ECEMC. Este ano, se han
editado 5 PROPOSITUS, sobre: Sindrome
de Beckwith-Wiedemann (n° 48); Infecciones:
;qué pruebas son necesarias durante el embara-
z0? (n° 49); Paracetamol: cuidado con las dosis
(n° 50); Sindrome de Angelman: Revision ac-
tualizada (51); Medicamentos sin receta y em-
barazo: ;un arma de dobre filo? (n° 52). Como
es habitual ya estdn disponibles en la Web de

la Fundacién 1000 en la siguiente direccién:
http://www.fundacion1000.es/boletines-ecemc

world La Fundacién 1000, se unié

defglcg%g a la iniciativa del Dia Mun-

day \9 dial de los Defectos Con-
march 3

génitos, que se celebré por
primera vez el 3 de marzo;
junto con 12 organizaciones
internacionales, incluyendo
el ECEMC; que ‘trabajan
por la salud global y la in-
vestigacion.



SeRviciO DE INFORMACION TELEFONICA PARA LA EmBARAZADA (SITE) 3

Teléfono del SITE: 91 822 24 36
Lunes a Viernes de 9 a 15 horas.

Casos del SITE: Plantas Medicinales: Naturalesy ;Seguras?

La creencia de que los remedios naturales, como el
uso de plantas con fines medicinales, no pueden ocasionar
danos a la salud es una idea errénea. “Natural” no es sin4-
nimo de inocuo y basta recordar que algunos de los mds
potentes venenos proceden de plantas.

Si en los medicamentos se sabe con exactitud qué
firmacos contienen, cémo acttian y en qué cantidad es-
tdn presentes, la composicién de las plantas medicinales
es variable y en ocasiones sélo parcialmente conocida.
En una misma especie vegetal hay multiples principios
activos (los que tienen efecto sobre el organismo) y en
cantidades muy diferentes segin dénde se haya cultiva-
do, en qué momento se ha recolectado e incluso segtin
el procesamiento al que haya sido sometida o el tipo de
almacenamiento. Ademds, en la actualidad, para la gran
mayorfa de las plantas medicinales no existen estudios
cientificos que avalen su eficacia o su seguridad.

Asimismo, se desconocen los efectos que las plantas
medicinales, en general, pueden tener sobre el embrién
o el feto, aunque si se sabe que algunas pueden ocasionar
abortos y partos prematuros.

Es mds, el uso de medicamentos por iniciativa del
paciente, aunque sea por un malestar menor, es una
préctica que no estd exenta de riesgos aunque sean des-
conocidos. En consecuencia, el auto-“tratamiento” con
plantas medicinales durante el embarazo, es exponerse a
un potencial riesgo para el bebé que no se puede descar-
tar y que, ademds, es innecesario.

Por todo esto, la norma general que se debe seguir es
que durante la gestacién, sélo se deben utilizar aquellos
productos que sean estrictamente necesarios y que tengan
avalada su eficacia y seguridad por estudios cientificos.

Mis informacién: http://www.fundacion1000.es/
IMG/pdf/37-12-Propositus Infusiones-E.pdf

SITE

SITE

SERVICIO DE INFORMACION TELEFONICA PARA LA EMBARAZADA

Clasificacion de las llamadas por Motivo de la consulta

2014
Motivo de la Consulta N° %
Problemas Médicos (*) 2.749 55,92 (**)
- Medicamentos 2.300 46,79
- Enfermedades 317 6,45
- Agentes Fisicos 132 2,69
Medio Doméstico 501 10,19
- Agentes Quimicos 318 6,47
- Agentes Fisicos 159 3,23
- Agentes Bioldgicos 24 0,49
Medio Laboral 167 3,40
- Agentes Quimicos 75 1,53
- Agentes Fisicos 79 1,61
- Agentes Biologicos 13 0,26
Estilo de Vida 329 6,69
- Alcohol 35 0,71
- Tabaco 12 0,24
- Cafeina 8 0,16
- Drogas 15 0,31
- Alimentacion 259 5,27
Otros Motivos 1.170 23,80
- Edad Materna 3 0,06
- Exposicion Paterna 71 1,44
- Problema Genético 21 0,43
- Informe General 8 0,16
- Diagnéstico Prenatal 163 3,32
- Lactancia 103 2,10
- Otros 801 16,29
TOTAL MOTIVOS 4.916 100
TOTAL LLAMADAS 3.988

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

(**) En los dltimos afios, se viene incrementando este porcentaje, porque en las
C idades Autd que han decidido no apoyar la atencién al SITTE, que es para
profesionales sanitarios, ante ciertos problemas de salud de las embarazadas los médicos les
indican que llamen al SITE.

EVOLUCION DEL NUMERO DE LLAMADAS POR ANOS

NUMERO DE LLAMADAS
6.000
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Educar para la Prevencion

Este afio podemos iniciar este apartado informando que ha si-
do inmensa la actividad desarrollada para difundir la informacion
que permite prevenir que el desarrollo embrionario se altere, y el
nifio nace sano, utilizando las nuevas tecnologias. En resumen, ha
consistido en: a) Se ha seguido difundiendo en diferentes cursos y
conferencias impartidas por los integrantes del grupo del ECEMC.
b) Utilizando la Web de la Fundacion 1000. ¢) mediante el correo
electronico. d) mediante el “WhatsApp”. e) por internet. De los
resultados que hemos podido cuantifi-
car, solo la difusion de los Propositus
por la Web de la Fundacion 1000,
durante el aio 2014 se han descargado
15.184, y junto con envios por correo
postal y electronico, hacen que la
difusion sea mucho mayor. Por otra
parte, poniendo en Google Propositus
del ECEMC aio 2014, se obtienen
31.100 entradas, siendo la mayoria
de diferentes Webs que recomiendan
los Propositus a sus visitantes. Por
otra parte, durante el afio 2014, se
produjeron 65.326 visitas a la Web
de la Fundacion 1000 sobre defectos
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congénitos, y se visitaron 100.006 paginas de la misma. La proce-
dencia de los que han utilizado nuestra Web ha sido desde: Esparia,
México, Argentina, Colombia, Perti, Chile, Ecuador, Venezuela,
EE.UU., y R. Dominicana. En consecuencia, la difusion que se
hace sobre resultados de investigacion que permiten prevenir la
alteracion del desarrollo prenatal y los nifios nacen sanos es, como
se dice al inicio, inmensa. Ademas, y como viene siendo habitual,
en 16 ocasiones diferentes medios de comunicacion (Radio, TV,
periddicos, revistas) se han hecho eco
de ciertos resultados de la investiga-
cion del ECEMC.

Por tltimo, recordar que en la
Web de la Fundacion 1000 (www.fun-
dacion1000.es) encontrara mucha in-
formacion cientifica relacionada con
o T el embarazo, expuesta por los propios
investigadores; sobre todo en las me-
didas preventivas para que el nifio
nazca sano. Ademas, podra conocer
las frecuencias de los diferentes sin-
dromes y tipos de defectos concretos,
en los Boletines del ECEMC y en las
Hojas Propositus colgados en la web.

Fundacion 1000. Resultado Economico del Ejercicio 2014

INGRESOS:
* Cuotas periodicas y unitarias............cceeveeveenennenn 20.770,62 €
TOTAL INGRESADO......................... 20.770,62 €

GASTOS:

*» Ayudas monetarias al ECEMC ...........c.cccooceenee. 9.000,00 €

* Amortizaciones, provisiones y otros gastos....... 11.847,52 €
TOTAL GASTOS.........cooie. 20.847,52 €

DIFERENCIA...........cccocoiie. -76,90 €

La Fundacion 1000 esta contribuyendo, no so6lo a la investigacion sobre defectos congénitos, sino también a la
difusion de medidas de prevencion primaria. Ademas, para que podamos atender a algunas familias de nifios afec-
tados, porque en muchas ocasiones no tenemos posibilidad de hacerlo. Por ello, queremos hacer un llamamiento a
todos aquellos que podrian ser patrocinadores de esta labor social y sanitaria de la Fundacion 1000, siendo copar-
ticipes en que los niflos nazcan sanos. Ahora podra hacerlo mediante Pay Pal.

H Amigos

* 6,01 Euros por una sola vez { B
® Mas de 6,01 Euros

por una sola vez { 13
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W Colaboradores
e Entre 6y 100 euros

H Protectores
e Entre 101 y 600 Euros

M Patrocinadores
* Mas de 600 Euros

Nuestros Apoyos: Julio 1992 - Diciembre 2014

1.756
2.116

351

Activos a finales de 2013 (1992-2013)
Bl Altas en 2014
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