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ECLAMC BOLETRIM 2015 -I-
Invierno del Quince
Estos boletines trimestrales son producidos por el ECLAMC y enviados a todos los miembros de su red, de todas las categorías: activos, pasivos, candidatos y especialistas, además de ser publicados en www.eclamc.org
Junio de 2015
La Red

Este 21 de junio estamos retomando la rutina de envío de los boletines trimestrales del ECLAMC que habían sido interrumpidos, pero esperamos darles una continuidad a futuro.

Durante este período no se produjeron cambios importantes en cuanto a la red de hospitales, estamos trabajando normalmente con 22 hospitales activos que realizan sus envíos regularmente. 

XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica

La Sociedade Brasileira de Genética Médica celebró su 27mo congreso hace pocos días en la ciudad de Riberão Preto. Pueden verse los trabajos presentados a través del siguiente link: http://www.oxfordeventos.com.br/geneticamedica/
Además, en conjunto con la Associação Paulista de MPS (mucopolisacaridosis) e Doenças Raras, la SBGM impulsó el desarrollo del portal Muitos Somos Raros http://muitossomosraros.com.br cuyo propósito es servir como espacio de referencia contribuyendo a ampliar la información a pacientes, familiares, médicos y población en general sobre las enfermedades raras.
Congreso de la ESHG 2015

En el Congreso de la Sociedad Europea de Genética Humana de 2015, en Glasgow, hubo como siempre presentaciones de casos sin diagnóstico, como se hace en las RAEs. Después de hacer estudios amplios de genoma (GWAS1), de todos los exomas (WES2), de CGH3 de pérdidas y ganancias de SNP-array genotyping, a pesar de la alta sofisticación de las herramientas, todavía quedan casos sin diagnóstico. En conclusión, no todo parece ser genético, el ambiente y el azar también pueden estar jugando un papel importante. Además, se mencionó que en la mayoría de los laboratorios no es posible hacer todos esos tests.

1 GWAS= Genome-Wide Association Study

2 WES= Whole-Exome Sequencing

3 CGH= Comparative Genomic Hybridization
Reunión del ECLAMC 2015

Estamos pensando hacer una reunión autofinanciada (sin subsidios de organismos oficiales) con una organización más sencilla y breve, en lugar de la RAE tradicional. El encuentro tendrá lugar los días 5 y 6 de Noviembre en Buenos Aires. Enviaremos programa y detalles de organización próximamente.
Otros Congresos y Reuniones de este año

· XLIV CONGRESO ARGENTINO DE GENÉTICA
Mar del Plata, 13 al 16 de Septiembre de 2015 - http://congreso2015.sag.org.ar/
· 42nd ICBDSR Annual Meeting
Spoleto, Italia, 10 al 13 de Septiembre de 2015 - http://www.icbdsr.org/
Libro

Anunciamos que está en proceso de revisión la 2da edición del libro de Julio Nazer “Malformaciones Congénitas. Diagnóstico y manejo neonatal”, Editores: María Eugenia Hübner, Rodrigo Ramírez y Julio Nazer. Esperamos su lanzamiento próximamente.
CENISO
El INAGEMP (Instituto Nacional de Ciencia y Tecnología del CNPq) dedicado a la Genética Médica de Poblaciones, del cual el ECLAMC es institución asociada, ha puesto en marcha el Censo Nacional de Isolados (CENISO) un censo de poblaciones brasileras con alta frecuencia de enfermedades o características mono u oligogénicas o expuestas a factores de riesgo genéticos, ambientales, o desconocidos, sobre la ocurrencia de algún trastorno del desarrollo físico o mental.

En esta etapa intentamos expandir el CENISO a Latinoamérica. Una encuesta preliminar durante la Escuela Latinoamericana de Genética Humana (ELAG 2015), hecha únicamente con alumnos no brasileros, obtuvo 43 respuestas. De estas, 31 (72%) declararon saber o haber oído hablar de un RUMOR.
Aquí, extendemos la encuesta también a la Red del ECLAMC: 
http://www.inagemp.bio.br/ceniso/
MOLECLAMC 

El Laboratorio de Malformaciones Congénitas de la Universidad Federal de Río de Janeiro tiene en Viviane la nueva responsable por el estudio de las holoprosencefalias y/o incisivos únicos. Quien tenga casos para estudiar puede escribirnos (orioli@centroin.com.br ). Recordamos que el protocolo de envío de datos y material incluye: DNA de paciente y padres, fotos clínicas y de imágenes cerebrales, ficha ECLAMC, y consentimiento informado firmado por responsables. Quien haya enviado casos anteriormente y nunca recibió el resultado escribanos también para reclamarlo. 

Publicado en American Journal of Human Genetics
Un síndrome que tiene una facies parecida al del Síndrome de Down, con sordera y catarata, además de braquicefalia, deficiencia intelectual y convulsiones, presentó mutaciones en el gen MAF y ahora es llamado Síndrome Aymé-Gripp. El dúo de sordera sensorio-neural y catarata es bien conocido como consecuencia de exposición fetal a infecciones teratogénicos (p. ex. rubéola). Ese dúo aparece también en pocas condiciones genéticas con colagenopatias, siendo los síndromes de Alport, Stickler y Marshal los más comunes. Así y todo, ese dúo sigue siendo un buen fenotipo centinela para rubéola.

Abrazos desde Buenos Aires,
Eduardo y Grupo Coordinador
ECLAMC 
Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas 
www.eclamc.org
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