La UNAM contribuye al diagnéstico de Enfermedad
Ultrarrara

Investigadores de la UNAM encontraron en la anemia de Fanconi alteraciones neuromusculares
que no se habian descrito. Los pacientes estan mas expuestos a desarrollar leucemia mieloide aguda
y cancer de cabeza y cuello

La investigadora de la UNAM, Sara Frias, sefial6 que la anemia de Fanconi, ocasiona alteraciones neuromusculares que no se habian descrito,
y registran hasta 700 veces mads riesgo de desarrollar: leucemia mieloide aguda y cancer de cabeza y cuello
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Cientificos del Instituto de Investigaciones Biomédicas
(ITIBO) de la UNAM realizaron nuevas aportaciones para el
diagnostico temprano de la anemia de Fanconi, una
enfermedad ultrarrara que afecta de una a cinco personas por
millén de habitantes en nuestro pais.

esta enfermedad, consiste en que las células son incapaces
de reparar su ADN cuando es agredido por agentes
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enddgenos y exdgenos, como agentes alquilantes y

oxidantes.

La investigadora Sara Frias Vazquez, sefalé que la anemia
de Fanconi, ocasiona alteraciones neuromusculares que no
se habian descrito, ademas, estos pacientes, registran hasta
700 veces mas riesgo de desarrollar leucemia mieloide
aguda y cancer de cabeza y cuello, 3,000 veces més riesgo
de cancer de vulva, y 5,000 veces mas de sindrome

mielodisplasico”, detalld.

Los pacientes estdn mds expuestos a desarrollar leucemia
mieloide aguda y cancer de cabeza y cuello, entre otros

padecimientos.

La investigadora del Departamento de Medicina Gendmica
y Toxicologia Ambiental del IBO, Sara Frias Vazquez,
explicd: “antes de que nuestro grupo estudiara a estos
pacientes, no se habia considerado una exploracion fisica tan

exhaustiva y meticulosa”.

Gracias a eso se ha encontrado que 100 por ciento presenta
manifestaciones dermatoldgicas (y no aproximadamente 50
por ciento como se estimaba), entre ellas manchas

hiperpigmentadas (oscuras) o hipopigmentadas (claras).

Ademas, se han hallado otras alteraciones dermatologicas
como acantomas o crecimientos celulares que no son
neoplasicos (tumores benignos), “pero que no sabemos a

donde llevan, porque no se habian descrito”.

Asimismo, el equipo de la también investigadora emérita del
Sistema Nacional de Investigadoras e Investigadores ha

registrado modificaciones neuromusculares en los enfermos



que tampoco se habian descrito: asimetrias en la parte del
omoplato y de los misculos de la espalda.

Si se revisa de manera detenida y con metodologia, se
pueden encontrar en hasta 89 por ciento de los casos. “Eso
nos dice que en el grupo tenemos clinicos de la mejor

calidad del mundo™.

Estos hallazgos permiten que, con una buena exploracion
médica, se detecte algiin cambio del desarrollo fisico de
estos pacientes probablemente desde los primeros afios de
vida, incluso en algunos casos en etapa prenatal y
adelantarse a la falla medular que ocurre a los 7 afios, o al
cancer que se presenta alrededor de los 15 afios.

Asimismo, descubrieron en dos poblaciones, mixe, de
Oaxaca, y menonita, de Tamaulipas, una variante patogénica
genética fundadora (una alteracion que se identifica con

frecuencia en un grupo determinado).

De ese modo, se espera que haya concentracion mayor de
pacientes con anemia de Fanconi en esas poblaciones, por lo
que deben ser estudiadas para detectar a los portadores de
las variantes patogénicas y estar vigiladas clinicamente,

manifesto.



