4. DIRECCION GENERAL DE Satup

CENTRO DE AREA DEL NOROESTE
A) Competencias y funciones de la unidad. Centro de Area de Salud del Noroeste

Este Centro, dependiente de la Direccion General de Salud. CONSEJERIA DE SANIDAD Y POLI-
TICA SOCIAL. Se estructura en las siguientes secciones o departamentos:

1) PLANIFICACION FAMILIAR. Planta baja.

2) SALUD MENTAL Y DROGODEPENDENCIAS. 12 Planta.

3) INSPECCION SANITARIA'Y DIRECCION. 22 Planta.

4) LABORATORIO COMARCAL DE SALUD PUBLICA. 22 Planta.

B) Medios personales adscritos a la correspondiente unidad

1) Planificacion Familiar. Estd atendida por un médico, una matrona y dos. auxiliares de clinica, una
desplazada a Calasparra, que atiende ésta poblacion, Cehegin y Moratalla, y otra en el Centro, con
desplazamiento a Bullas todos los miércoles, junto con el médico, para atender la zona de Bullas,

2) Salud Mental y drogodependencias. Esta atendida por un Psiquiatra, un médico, un psicdlogo, un
A.T.S. D.U.E. y un auxiliar de clinica en funciones de administracion.

3) Inspeccién Sanitaria. Los medios personales de Inspeccion Sanitaria son:

Un coordinador
Cinco inspectores
Un auxiliar administrativo.

4) Laboratorio. Sin actividad durante 1.996. Tiene adscrito un facuitativo de laberatorio y un técnico de

laboratorio, desplazados a Murcia en comisién de servicios.

C) Actividades especificas
» Actividades referentes a Planificacion Familiar

1) Control de Historias Clinicas.

2) Revisiones de Planificacion Familiar.

3) Atencién al Paciente.

4) Educacién sobre Planificacién Familiar.
5) Realizacién de Citologias.

6) Actividades de control de anticonceptivos.

Actividades durante 1996:

Historias NUBVAS ....ccccvveimerismvssiissmenisssansssianssss s e 141
Revisiones Planificacion Familiar.........oooieiierencinsenn 986
Parejas infértiles atendidas .......ccvvimmciviiiniinin 2
N2 de peticiones de LV.E. ..., 4
N2 de controles Post-LV.E. ....vcciiininiiiimnennnenenn, 3
Pacientes atendidas por patologia diversa ................ 81
Charlas en el propio Centro ......ccoccvevveeenns SR 30
Charlas fuera del centro ........ccocommnii e, 12
Citologias realizadas .......ccecvvimsvmnsemsnnssneness v e 445
Cursos de Educacion Maternal .......ccoeeveciennniiiinn 6
N2 de D.|.U.S. insertados....... U POPRR 14
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« Actividades relacionadas con la Inspeccion Sanitaria y Laboratorio

)} En Mataderos y Salas de Despiece.

) En Industrias Carnicas.

} En Mataderos de Aves y de Conejos.

) Derivados de la aplicacidon del P.N.I.R. - 96.

) En Industrias de la Pesca.

) En Industrias de Conservas Vegetales.

7) Carnets de Manipuladores de Alimentos.

8) Programa de Atencién al Nifo.

9) En Industrias Panificadoras, Pastelerias y despachos de pan.
10) Control de medios de transporte.

11) Control de produccion de Aceites Vegetales.

12) Actividades de control de establecimientos alimentarios no reglamentados especificamente.
13) Actividades administrativas y burocraticas.

14) Actividades relacionadas con Espectaculos Taurinos.
15) Control de huevos.

16) Actividades en Industrias Lacteas.

17) Actividades en Heladerias.

18) Actividades en industrias de la Miel.

19) Investigacion de brotes de E.T.A.

20) Actividades relacionadas con la lucha contra Zoonosis.
21) Registro General Sanitario de Alimentos.

22) Control de Alimentos Ultracongelados.

23) Actividades de Laboratorio.

DO P WN =

Las actividades de ésta relacion efectuadas durante 1996:
12) Se han homologado a la normativa europea tres mataderos y tres Salas de despiece.
Se han dado dos ceses de actividad en sendas Salas de despiece.

CANALES INSPECCIONADAS EN MATADEROS

ESPECIE NUMERO KILOGRAMOS
Porcina 151.032 13.841.120
Ovina 14,225 170.700
Caprina 2.368 16.576
TOTAL CABEZAS Y KILOS 167.625 14.028.395

DECOMISOS EN MATADEROS

ESPECIE KILOGRAMOS
Porcina 105.236
Ovina 2.224
Caprina 327
TOTAL 107.787
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4. DIRECCION GENERAL DE SALUD

INSPECCIONES EN SALAS DE DESPIECE
Con o sin Acta: 650

EN ALMACENES FRIGORIFICOS DE CARNES: 30

29) EN INDUSTRIAS CARNICAS

Inspecciones Realizadas: 650

32 ACTUACIONES EN MATADEROS DE AVES Y CONEJOS

AVES INSPECCIONADAS KILOGRAMOS

452.661 1.041.150
Decomisos = 5.130 Kgs.

CONEJOS INSPECCIONADOS KILOGRAMOS

442.082 530.499
Decomisos = 97 Kgs.

49 DESARROLLO DEL PN.LR. - 96. TOMA DE MUESTRAS

Muestras recogidas y enviadas al Laboratorio Regional = 125
De las cuales para la investigacion de:

INHIBIDORES ... coiieeeectrresireeieesesnesiecsenenssnsas s sens e nassasnnanane 54
Residuos en carne de Ave y conegjo, en leche y quesos..... 24
B - AGONISTAS ..ooiicieterreeecireeesererir s e rnresesssstne s s snanas s e s sovannasas 19
(01 1oY 1= 1a11= ) [1o) o) ISP PP oSt 9
SURAMIAAS .evveeicree i er e crer e reere s e e s e s s e s st e s bane s s s s naan e 6
[N [0ge 1] 2= La [0 DT PP 5
HOPMONAIES ... v ecceiee e sneeeeeeeettie e e eerees e s sree s s st ssasa e s s sareeeees 3
IVERMECTINA ....oiieeeirerrereeitessiresseene e esses s ssresvenase s sssnnen s 2
TRANQUILIZANTES ...t eeeere e rcireee st s s s e snnne 1
METALES PESADOS .....ooiiiecire et eeinsstae s s sans e ssassnenas 1
PLAGUICIDAS ... ottiieeeerieee e seeeeeae e rciann s rnbassesssans nnsnanes 1
TOTAL oot vetn e s e ee s s sva s s bs e e s s srrneenanaaanns 125

59) INSPECCIONES EN OTROS ESTABLECIMIENTOS ALIMENTARIOS

Visitas durante 1996

En Almacenes frigorificos de 1a peSCa ... 41
En comedores colectivos (incluye PAN.) ..o, 265
En Minoristas de Alimentacion, Grandes Superficies, almacenes efc................. 351
TOTAL o eeseee ettt st eee e stetasesseaese e be e te s e e e e e bbe s saas s s he s s A e e b s b e s R e e e e s an e sen e 657

Para higiene de los alimentos .........cccoceeeen 30
Para CONSUMO ....cociercrvreeemnicriaciinsreeeseesnnanes 22
Para Zoonosis y Medio Ambiente ................. 29
TOTAL ottt sabaenens 81
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6°) ACTUACIONES EN ESPECTACULOS TAURINOS

a) Inspeccion de la Plaza de Toros permanente de Calasparra
b) Inspeccion de la Plaza de Toros permanente de Cehegin
c) Inspeccion de carnes de las reses procedentes de espectaculos realizados en:

— Calasparra = 5 espectaculos x 6 reses = 30 reses.

— Cehegin = 5 espectaculos x 6 reses = 30 + 2 = 32

— De las vaquillas procedentes de los festejos tradicionales de:
San Juan (en Valentin), del Cristo del Rayo (en Moratalla), del Campo de San Juan, Calar de la
Santa y El Sabinar (Moratalla) = 32 reses.

— En Archena = 1 espectaculo x 6 reses = 6 reses

— En Mula = 3 espectaculos x 6 reses =18 reses

En total 118 reses de lidia inspeccionadas con un peso total aproximado de 22.000 Kgs. de carne.

Dicha carne fue consumida preferentemente en las localidades de celebracién del festejo, en MUR-
CIA capital, y en las provincias de ALMERIA, ALBACETE Y ALICANTE.

7%9) ACTUACIONES EN INDUSTRIAS LACTEAS

Inspecciones realizadas = 38
Muestras recogidas de leche y queso = 30

82 ACTUACIONES EN ESTABLECIMIENTOS NO PERMANENTES EN CUMPLIMIENTO DEL DECRE-
TO 172/95

Establecimientos visitados = 36
Visitas efectuadas = 54

99) INMOVILIZACIONES CAUTELARES; OTRAS ACTUACIONES

a) Reenvio a origen de porcino por deficiente refrigeracion.

b) Reenvio a origen de productos de la pesca por deficiencia en el transporte.

c¢) Inmovilizacién cautelar con resultado de decomiso de productos de bolleria.

d) Inmovilizacién con resultado de liberacién a la mercancia de carne de ave.

e) Inmovilizacién con resultado de liberaciéon a la mercancia de productos perecederos.

f) Reenvio a origen de visceras de porcino por deficiente refrigeracion.

g) Destrucciéon de 40.000 kilos de Conservas Vegetales en mal estado, previo decomiso.

h) Inmovilizacion y decomiso de productos cérnicos con un total de 56 Kgs.

i) Inmovilizacién cautelar de aceite de oliva con toma de muestras, con resultado de liberacion de la
mercancia (6.000 litros).

i) Inmovilizacién con resultado de decomiso y destruccién de una canal de cordero y dos piernas de
cordero y media canal de cordero en MORATALLA.

k) Inmovilizacién, con resultado de decomiso y destruccién de una canal, dos medias canales, cuatro
piernas de cordero y de una canal de cabrito en MORATALLA.

I) Inmovilizacién cautelar y recogida de muestras de numerosas partidas de conservas vegetales, con
resultado de liberacién al consumo por resultados analiticos negativos (En Calasparra y Caravaca).

m) Decomiso y destruccién de una canal de toro de lidia en Calasparra.

n) Inmovilizacién cautelar con resultado de destruccion mediante decomiso de 4 kgs. de carne de
cordero.

o) Inmovilizacién y decomiso de carne de ave en Calasparra.
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p) Inmovilizacién de 5 canales de porcino por traslado en caliente, hasta alcanzar la temperatura de
refrigeracion.

q) Reenvio a origen, prohibiendo su comercializacion de quesos expuestos sin refrigeracion adecuada.
109) PROGRAMA DE ZOONOSIS

Toxinfecciones Alimentarias
Una en BARRANDA (Caravaca), en un comedor colectivo.

Rabia
Perros observados = 9 (1 en Moratalla, 2 en Calasparra, 2 en Cehegin 'y 4 en Caravaca).

Brucelosis

Encuestas realizadas = 7 (1 en Moratalla, 1 en Ceheginy 5 en Caravaca)

- cuatro protocolos de investigacién en explotaciones ganaderas.

Triquinelosis-Andlisis triquinoscopico:

En mataderos = 151.031

Jabalies = 95 (Estimado)

Mal Rojo

Detectados en mataderos varios casos de mal rojo, lealizando la declaracién obligatoria (+ 12 casos)

112) EXPEDIENTES PARA EL REGISTRO SANITARIO

13 Altas, 13 convalidaciones, 30 visitas y 4 cambios de titularidad

129 ACTIVIDADES DE LABORATORIO

Sin actividad durante el afio 1.996.

Las muestras recogidas se han analizado en el Laboratorio Regional de Salud Publica.

Se han recogido muestras para:

El P.N.I.R., subprograma de alimentos, subprograma de Zoonosis, Programa de Curados, AGUA, E.T.A.

En total = 396 muestras enviadas al Laboratorio.

D) Actividades de formacién
12 Recibidas por el personal del Centro:
— Curso de Calidad en la inspeccion.

—~ Cursillo de informatica.
— Curso para Auditores Sanitarios.
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2. Impartidos por el Centro

a) Jornadas de Actualizacion en Materia Higiénico-Sanitaria para Comedores Colectivos, organizadas

b)

por la Direccién General de Salud con la colaboracién de Hostemur y el Excmo. Ayuntamiento de
Caravaca de la Cruz, jornada celebrada el 16 de Julioc de 1996.
Cursos de Manipuladores de Alimentos

Impartidos por el Centro

En Caravaca = 6

En Calasparra = 1

En BENIZAR (Moratalla) = 1
TOTAL = 8

Impartidos por Entidades Colaboradoras (Examinados por funcionarios del Centro).

En Caravaca = 5

En Bullas = 2

En Calasparra = 1

En Cehegin = 1

TOTAL = 9

TOTAL CURSOS EN EL AREA = 17
TOTAL DE EXAMINADOS = 778
TOTAL DE APROBADOS = 661
CARNETS TRAMITADOS = 661
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UNIDAD TECNICA DE ORDENACION SANITARIA
A) Funciones

A pesar de su nombre, esta unidad realiza funciones relacionadas con programas de salud en
atencién primaria desde 1991. En 1994 se le asigna participar en la elaboracién y puesta en marcha
del programa de prevencién del cancer de mama y en 1995 la gestion y desarrollo del mismo. Entre
sus actividades anteriores, relativas a programas de salud en atencioén primara, se incluye la participa-
cién en mesas de trabajo de tipo técnico dependientes de la Comision Mixta del Convenio en Atencion
Primaria entre la Consejeria de Sanidad y el INSALUD. Una de las tareas derivadas de dicha partici-
pacion es la elaboracion del programa de atencion al adulto para los EAP, su evaluaciéon y seguimiento.
Este responde a la necesidad de un programa marco, que fije las actuaciones comunes a todos los
equipos de la region sobre los principales problemas del adulto desde una perspectiva global e integradora.
El enfoque final de este programa ha sido la elaboracion de dos subprogramas uno sobre riesgo
cardiovascular que incluye actuaciones sobre hipertension arterial, dislipémias, obesidad, tabagquismo,
alcoholismo, diabetes, alimentacién y ejercio fisico y otro subprograma dedicado a la prevencion y
control de la Enfermedad Pulmonar Obstructiva Crénica (EPOC).

B) Personal de la Unidad

1 Médico, Jefe de Unidad Técnica, responsabble de la Unidad.
2 Diplomadas en Enfermeria (una de ellas solo durante & meses)
1 Auxiliar Administrativo (durante 7 meses)

C) Actividades

Programa de Prevencién del Cancer de Mama

Gestién econémico-administrativa del programa.

Seguimiento de los casos hospitalarios.

Evaluacion y control del programa en las zonas de intervencion
Desarrollo del programa informatico:

Participacién en el disefio.

Seguimiento y propuestas de mejora.

Actividades especificas segun tipo de mamografo:

Maméografo fijo:
Seguimiento del programa en las areas Il y lil.

Mamégrafo mévil:

Desarrollo del programa en los ayuntamientos indicados en la tabla 1. Esto implica la realizacion de las
siguientes actividades bésicas en la unidad para cada uno de los municipios indicados:

Planificacién de los lugares de intervencion.

Cruce de padrones y tarjeta sanitaria.

Presentacién del programa a los medios de comuncacion locales.

Presentacidn del programa a los sanitarios de la zona de salud.

Elaboracion de la cartas de presentacion y cita para la mujeres de la zona

Identificacién de las mujeres que acuden a la primera vuelta

Elaboracién de las cartas de segunda vuelta y de resultados
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TABLA 1. DESCH]PCION DE LOS CENTROS DE REALIZACION DE MAMQGRAFI;f\S EN FUNCION
DE LA POBLACION QUE PUEDE ACCEDER, TIPO, HORARIO DE ATENCION AL PUBLICO Y PERIO-
DOS DE INTERVENCION

HORARIO AL FECHAS DE
UBICACION POBLACION QUE ACCEDE TIPO PUBLICO INTERVENCION
CARTAGENA AREA Il FIJO 9-13.30 Y 16 -19.30 14/11/1995 y contintia
LORCA AREA Il FIJO 16-20 16/10/95 y contindia
CIEZA MUNICIPIO MOVIL 9-13 Y 16-18.30 DEL 15/1/96 AL 17/3/96
MULA MULA,PLIEGO Y ALBUDEITE MOVIL 9-13 Y 16-18.30 DEL 20/3/96 AL 16/5/96
CALASPARRA MUNICIPIO MOVIL 9-13 Y 16-18.30 DEL 15/4/96 AL 29/5/96
MORATALLA MUNICIPIO MOVIL 9-13Y 16-18.30 DEL 20/4/96 AL 25/6/96
BLANCA MUNICIPIO MOVIL 9-13 Y 16-18.30 DEL 18/9/96 AL 20/9/96
ABARAN MUNICIPIO MOVIL 9-13'Y 16-18.30 DEL 23/9/96 AL 31/10/96
ALHAMA ALHAMA Y LIBRILLA MOVIL 9-13 Y 16-18.30 DEL 14/10/96 AL 29/11/96
ABANILLA MUNICIPIO MOVIL 9-13 Y 16-18.30 DEL 11/11/96 AL 19/12/96
FORTUNA MUNICIPIO MOVIL 9-13Y 16-18.30 DEL 14/11/96 AL 20/12/96
TORRES DE COT. TORRES C. Y CAMPOS RIO MOVIL 9-13Y 16-18.30 DEL 4/11/96 AL 3/12/96
CEUTI CEUTL, LORQUI'Y ALGUAZAS MOVIL 9-13'Y 16-18.30 DEL 4/12/96 AL 2011/97
MURCIA SANTOMERA BENIEL FIJO 9-13.30 DEL 19/11/96 AL 22/11/1996

Programa de atencién al adulto:

Elaboracion del "Programa de prevencion del riesgo cardiovascular en los EAP"
Finalizacion e impresion del programa.

Distribucion.

Elaboracidn del protocolo de diabetes

Incluido en el programa anterior

Evaluacién inicial de la puesta en marcha del "Programa de E.P.O.C."

D} Actividades de formacién

Curso de "Direccion de Recursos Humanos. Direccién General de la Funcién Publica.
Curso de "Excel (5.0). Consejeria de Sanidad.

Curso de Epi-Info. Consejeria de Sanidad.

Curso de Word 6.0 para Windows. Consejeria de Sanidad.

E) Publicaciones

Gual Lopez F, Perez Riguelme F,Hernando Arizaleta L et all.; Programa de prevencion de enferme-
dades cardiovasculares en atencién primaria. Consejeria de Sanidad y Politica Social. Murcia 1996

Pérez Riqueime F, Hernando Arizaleta L, Luna Meseguer P y Ramoén Esparza T,. El programa de
prevencion del cancer de. mama en la regién de Murcia. Primeros resultados. [V Congreso de Atencién
Primaria de Salud. Lorca 1996

Pérez Riquelme F, Ramon Esparza T,Hernando Arizaleta L, y Luna Meseguer P . Evaluacién de la

Implantacion del programa de EPQC en la region de Murcia.. IV Congreso de Atencion Primaria de
Salud. Lorca 1996
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SECCION DE PLANIFICACION FAMILIAR
A) Introduccion

Durante el afio 1996 el circuito de Planificacion Familiar dependiente de la Consejeria de Sanidad
y Politica Social ha estado formado por 25 Centros:

— 4 pertenecientes a la propia Consejeria: Murcia-La Seda, Cartagena, Lorca y San Javier (H. Los
Arcos).

— 20 subvencionados y dirigidos desde los Servicios Centrales. Abanilla, Aguilas, Alguazas, Alhama,
Archena, Bullas, Calasparra, Caravaca, Cehegin, Ceuti, Cieza, Fuente Alamo, Jumilla, Mazarron,
Moratalla, Mula, Puerto Lumbreras, Santomera, Torres de Cotillas, Totana y Yecla.

Esta dispositivo, al que se suman los otros tres C.O.F. de INSALUD (Alcantarilla, Molina y Murcia-
Sta. Maria de Gracia), permitié atender a la totalidad de la poblacién murciana que lo solicitd, de modo
directo, libre y gratuito. En efecto, aunque no todos los municipios disponen de Servicio, la ubicacion
de éstos se distribuye de modo que se puedan atender pueblos cercanos, y en la practica la accesi-
bilidad global a los Servicios, segln estudios de la Direccion General de Salud, es la siguiente:

TIEMPO % POBLACION % ACUMULADO
0-5 minutos 711 71.1
6-10 minutos 14.3 84.4
11-15 minutos 6.7 92.1
mas de 15 minutos 7.9 100.0

Adviértase que mas del 90% de la poblacion tiene a menos de 15 minutos de su domicilio un Centro
de Planificacién Familiar donde ser atendida (gratuitamente, y sin ningln requisito previo).

El personal que ha trabajado en el circuito de la Consejeria, de modo exclusivo o parcial, ha sido
el siguiente:

Médicos ginecdlogos: .......... 19
Médicos generales: ..........v... 5
ATS/DUE: ..o ciecris i 2
Matronas: .cccccvvveveemreereneeninns 14
Aux.administrativos: ............... 1
Aux. sanitarios: .....c.ccevinnenn 25
CONSENE: ... vrinrirrinssnana e 1
TOTAL: oo 67

Los Centros forman una red funcional unificada, dirigida técnicamente desde la Seccion de Planifi-
cacién Familiar de la Direccion General de Salud, y que comparte objetivos y actividades, asi como todo
tipo de impresos (que les son suministrados desde los Servicios Centrales).

La Consejeria de Sanidad y Politica Social financia directamente los Centros propios, y también al
resto de red via subvencién a Ayuntamientos (mas recursos humanos propios).

B) Actividades

En el protocolo de actividades de los Centros de Planificacion Familiar cuentan las siguientes:

(1) Informacién y educacién sanitaria a la pareja en todos los aspectos que comporta la procreacion
y educacién a los hijos, as{ como aquéllos otros relativos a su vida sexual.
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(2) Prestacion efectiva de métodos anticonceptivos, de modo que puedan elegir libremente el nimero
de hijos deseado y el momento mds adecuado para tenerlos segun sus circunstancias particulares.

(3) Consejo genético prenatal, en colaboracion con los Servicios especializados de fa Consejeria.

(4) Prevencion, diagnéstico y tratamiento de la enfermedades de transmisién sexuai, especialmente
las mas comunes.

(5) Diagnodstico precoz del cancer de cérvix (citologia / colposcopia / biopsia), y del cancer de mama
(exploracion, P.A.A.F., etc., y derivacion a servicios correspondientes).

(6) Deteccién de otra patologia genital, y su tratamiento cuando le es posible con los medios de que
dispone.

(7) Informacién y orientacién en las demandas de aborto legal, derivacion a los servicios asistenciales
de los casos que correspondan a los supuestos legales, y realizacion del control médico post-aborto.

(8) Informacidn y orientacidn a las parejas infértiles, atencién a los casos que sus medios le permitan,
y derivacién de aquéllos otros que requieran asistencia mas especializada.

(9) Cursos de Educacion Maternal y Psicoprofilaxis Obstétrica a mujeres embarazadas.

Esta ultima actividad atin no se lleva a cabo en todos los Centros, pues algunos carecen todavia de
matrona, aunque estd en proyecto conseguir desarrollarlo préximamente en su totalidad.

Por uitimo, adelantamos aqui con mayor detalle (tabla siguiente) los indicadores de actividades
realizadas durante el afio 1996 en toda la red:

Numero de historias clinicas a 31/12/96: ............... 75.964
Historias nuevas abiertas en 1996:.........c.cccceccvennie 5.044
Revisiones realizadas:......c.ccoreirencrinnnoneenienncnnn, 30.178
Parejas infértiles atentidas: .......cc.oeeevieninaenininne rentenneaa 86
Demandas de |.V.E. derivadas: ......cccoemiemmnrimnneemsniinnane 313
Controles post LV.E. practicados:.....ccocmmicncinnnnieennns 130
Otras pacientes (pat. ginecoldgica diversa): ............. 1.387
Citologias realizadas: ....... 15.643
Colposcopias realizadas:.......com o, 338
Biopsias @8 COIVIX: ..ot riae e enn e 29
Mujeres menores de 20 afos: ... 11.13 %
Charlas impartidas en 105 Centros: .....ccicoerrmrnencrcorenn 158
Charlas impartidas fuera de los Centros: ..........cccceeeeea 88
Cursos de Educacion Maternal: ....... eeteaet s ten s e e s nne s 130
Gestantes atendidas:......cconvrverceiiimerereonerrroernnens 1.305

Prevalencia (porcentual) de métodos:

HOormonales .....cveviveererasans 65.06 %
DDLU i s 26.12 %
Barrera .....coovcoeeivennnnieeenans 6.05 %
Espermicidas. .......urevmnnenens 0.38 %
Esterilizacion .........cc.ocvevnen. 2.39 %
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C) Subvenciones

Para el mantenimiento de los Centros de Planificacion Familiar se concedieron subvenciones a
Ayuntamientos de la Region, cuya relacién y cuantia figura en la tabla de la pagina siguiente, con cargo
al Programa 413-B.

Hay que recordar que la direccion técnica se lleva a cabo desde la Consgjeria, que las relaciones
con los Ayuntamientos son de colaboracién, y que se rigen mediante convenio, en el que se recogen
con detalle las competencias y obligaciones de cada parte.

AYUNTAMIENTO SUBVENCIO
Abanilla .............. veatrue e Ay e rEn e RS S R e eeetevemeeeeoeseemesenesstueeseensbEANesed et R EAYR SR NSy Se s ERe R YRL ey 1.300.000 Ptas.
AGUITAS ©vurvrceenrremmensiasvinets sy sresas ey o s RS8R 1.500.000 Ptas.
AIGUBZAS <..ovoeereseraosaeescosmesssass s s s orsea e s sy eSS0 4R AR LA L S 1.300.000 Ptas.
AINAMEA D8 MUICIZ ...eeivtiiiiariivisiveersabrsereresereses st besasbass e s arbmesassaa s e e s e s a1 aae s b E b VPR S ST AL a e PR S YR b0 1.300.000 Ptas.
AATCIIEIIA - vviesevoe v eseasessnseesnsrasessaatessassarueres s arrussan ae sk eessoee rbmes2nes 4444 VaENE S Ee P v AN AP AR S SRR R R g s 1.300.000 Ptas.
L0711 o 1= 1= F OO PP PSP A N TP C IR et 1.400.000 Ptas.
CATAVACA 08 18 CrUZ -.veeoveiisriunistieissarisassessaesasssreasssssses asss1ss e st s sass e mann s e mes s ams L FE 4V AV AR SR SRR Y TR AT 1.400.000 Ptas.
7= 1| (TR PTTOTRIS et eeeentmeeeeeaaeaeeseveesesseEesiNeesaEeNEranEReaKESEEESLe NI NS TV Y R aRe e nre s 1.500.000 Ptas.
LT - W TR T U Ty OO O PP PP PRSPPI PS PRI PR 1.500.000 Ptas.
JUIMIIE oo ooee oot veeeseas s e exsbvessse Eaaian s s asa s e draE e e e esoRebes e e £ Wk § R e S s €3 AEE Eran SR e T oA FRAS SR b R AR e s 1.400.000 Ptas.
FLEIME AIGITIO 1virresvrersersseresssesssssnssasstsssssrsontnsoasss sesessssessass svasesisssssestsssbts s aas i arsns HeHEELE L Rn LS E MDA bR T Rn s T ere 0 1.300.000 Ptas.
IIZELTON © v vvrersssureserssssumns sasessaamens msn oxessmsnns oxmsssss 44 WAIALLESEER AL LRSS ean eraun s o ha bk ane bbb LR e s v AR A ORI 1.400.000 Ptas.
MU e e et ebreesaeea syt e rnayo e bR mr s R E£AY 3 AR RO e e E b aE S S Ea AR A oAb e VTS SRS S 1.300.000 Ptas.
Puerto LUMDIEras ....omeceiensmsicasmmsnisvenmnss U PO PO RO P 1.400.000 Ptas.
IO A .. veeveerevnuesnrresrmnn sasessruerssnssneesssmeasmeasssaseh LHRS LY A eRe bR e AN YL PSRN TR e e 44 adHA LT AR SRR PO TR s R4 AR SR e e 1.500.000 Ptas..
TOITES A COUIAS ..neeieeeeeeeiietivisiieresseserererrereeees bherme s ors e s s R YT Y AT SRR £ £ Home L€ Ao s bt £ 8 s e R e s an e s e an s s b s AT s e 1.400.000 Ptas.
TOUANA - oo ieevssvasssensmaessaassaseesaasecerenassstsvasssaneg e vt e em e nnsar et beearaseeae st seb e YaN YRR S e £ 4 oE S ¥ EAL YA AN SR b E BT S e R 1.300.000 Ptas.
WECIA +oiireiseseesevaeseraresonesseen semeaseeenssesnestaes e easssemsseneeddHEESERL 4oL eSS h e NS SR e A AT TN TSR ATR TSRS R e 1.500.000 Ptas.
T T AL o oveeosee oo eaetveresesnesaasabbvsssaasaanbas ean rewe o8 mees ash 4 As £ eRL AR A O oA 4R RO AR E R4S ea o e eSS eAYI VAR TR 25.000.000 Ptas.

D) Actividades nuevas

Durante 1996 no se realizaron actividades nuevas diferentes a las ya habituales en afios anteriores.

E) Actividades formativas

Diferente personal del Programa de Planificacion asistio. y/o participd en:
“Vi Congreso Estatal de Planificacion Familiar”. Gandia, 16-18 de Octubre de 1996.

Igualmente se han realizado actividades de formacién a Médicos Residentes en Medicina Familiar
y Comunitaria en dos de los Centros de Planificacion Familiar.

F) Actividades investigadoras: estudios y publicaciones

En la Seccién se ha actualizado el "Estudio Descriptivo de las Interrupciones Voluntarias del Emba-
razo en la Comunidad Auténoma de Murcia en el periodo 1989-1996", y asimismo se ha realizado otro
nuevo comparando los diferentes pardmetros y su evolucion en los casos atendidos en Murcia en los
afos 1995 y 1996.

Se han publicado dos trabajos presentados en el Congreso de Gandia, con los titulos “Planificacién

Familiar en la Comunidad Auténoma de Murcia” e “Interrupciones Voluntarias del Embarazo en la
Comunidad Auténoma de Murcia”.
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CENTRO DE BIOQUIMICA Y GENETICA CLINICA
A) Introduccién

La finalidad primordial del Centro de Bioquimica y Genética Clinica es prevenir la subnormalidad de
origen metabdlico-genético. Su actividad se desarrolla a través de tres Unidades, la U. Técnica de
Metabolopatias y las de Genética Humana y Molecular, en las cuales se realiza de la deteccion y
diagnéstico de alteraciones metabdlicas, cromosémicas y moleculares.

B) Personal del Centro comtin a las tres Unidades

El Centro comprende un drea administrativa encargada de la gestion econdmica, recepciéon de
muestras, informatizaciéon de los datos, etc. Consta de dos Auxiliares administrativos {(unc con cargo al
Programa 413 B de la Direcciéon Gral. de Salud), un Auxiliar de clinica y un Subalterno (con cargo al
Programa 313G).

UNIDAD TECNICA DE METABOLOPATIAS
A) Funciones

La finalidad primordial de la Unidad de Metabolopatias del Centro de Bioquimica y Genética Clinica
es prevenir la subnormalidad de origen metabdlico-genético. Las medidas preventivas se dirigen a evitar
o reducir secuelas clinicas de los errores congénitos de metabolismo o metabolopatias mediante un
tratamiento precoz. Ademés el diagndstico de estas enfermedades, permite el asesoramiento genético
y diagndstico prenatal en embarazos de riesgo.

B) Personal adscrito

Dos facuitativos (una farmacéutica, y una bidloga cedida desde 1993 con cargo al Programa 413D
del Area de Salud del Laboratorio de Caravaca), un Ayudante técnico de laboratorio (cedido desde 1993
con cargo al Programa 412l del Area de Salud del Laboratorio de Caravaca), y dos Auxiliares de clinica.

C) Actividades especificas

— Deteccion y diagnostico de trastornos metabdlicos
— Control y seguimiento de los pacientes detectados
— Asesoramiento a las familias de riesgo para una determinada metabolopatia.

Junto a esta actividad asistencial, la Unidad de Metabolopatias tiene también entre sus cometidos
el desarrollo y la puesta en marcha de nuevas metodologias, para que el sistema sanitario de la Regién
disfrute de nuevos procedimientos de diagnéstico (espectrometria de masas, electroforesis de
oligosacaridos, etc.).

DETECCION Y DIAGNOSTICO DE LOS ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO O
METABOLOPATIAS EN LA COMUNIDAD DE MURCIA

La deteccion y diagnéstico de los trastornos metabdlicos se puede hacer partiendo de una sospecha
clinica (“estudio selectivo”) o bien, en el caso de determinadas enfermedades metabdlicas hereditarias
que cumplen las condiciones idéneas, mediante programas de cribaje neonatal a fin de detectar los
individuos afectados antes de que los sintomas sean clinicamente evidentes y de este modo evitar las
secuelas irreversibles, retraso mental, mediante tratamiento precoz. La figura 1 ilustra el esquema de
funcionamiento de la Unidad Técnica de Metabolopatias.
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A) PROGRAMA DE DETECCION NEONATAL DE METABOLOPATIAS EN LA COMUNIDAD DE
MURCIA (cribaje, tria o screening neonatal)

A.1. ORGANIZACION

El Programa de deteccién precoz neonatal de Metabolopatias se aplica sisteméaticamente a todos los
recién nacidos de la Regién de Murcia y Melilla. (Tabla I). Tiene por objeto diagnosticar determinados
trastornos metabdélicos congénitos, usualmente no detectables clinicamente antes de que se produzcan
lesiones irreversibles, a través del andlisis de sangre de talon impregnada en papel (“prueba del talon”).

En el Programa del la Regién de Murcia se realiza la deteccién de alteraciones tales como:
fenilcetonuria, hipotiroidismo congénito primario, hiperplasia adrenal congénita, jarabe de arce, tirosinemia,
cistinuria-homogcistinuria y otros.

En todas las maternidades disponen de sobres conteniendo el material necesario para la toma de
muestras de sangre de tal6n y orina, junto a a las correspondientes instrucciones al respecto. Una vez
realizada la toma de muestra (padres, Centro de Salud, etc.) se remite por correo en sobre previamente
franqueado, a la U.T. de Metabolopatias dei Centro de Bioquimica y Genética Clinica para su analisis.

El Programa de Metabolopatias proporciona un listado nominal de los recién nacidos de la Region
al Programa de Vacunas de la Consejeria de Sanidad, para conseguir una mayor cobertura en la
vacunacion de los nifios de la Comunidad.

A.2. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE METABOLOPATIA DURANTE 1996.

En 1996 se analizaron 13.505 recién nacidos, de los cuales 12.482 corresponden a Murcia, 968 a
Melilla y el resto a otras Comunidades (Tabla 1).
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Fig.1. ESQUEMA DE FUNCIONAMIENTO DE LA U.T. METABOLOPATIAS

maternidades centros hospitalarios
recién. nacidos pacientes con:
l convulsicnes,
hipotonia,vémitos
Padres acidosis,cetosis,
envio retraso mental, etc.
correo l
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Tabla 1. Relacion de hospitales y ndmero de recién nacidos para deteccion precoz neonatal de
Metabolopatias durante 1996.

ORIGEN N2 DE NINOS
Hospital Univ. Virgen de la Arrixaca 6.086
Sanatorio Virgen de la Vega 1.114
Clinica Virgen de Belén 3
Clinica S. Carlos 329
Sta. Maria del Rosell 1.480
Hospital Militar Cartagena 10
Hospital Cruz Roja Cartagena 114
Sanatorio Perpetuo Socorro 66
Hospital Rafael Méndez 1.156
Hospital Virgen del Alcazar 4
Clinica S. José 6
Hospital Quirirgico Los Arcos 778
Residencia Sanitaria Virgen del Castillo 543
Hospital Comarcal del Noroeste 653
Total analizados Comunidad Murcia 12.482
Total analizados Melilla 968
Otras procedencias 55
Total 13.505

A.3. COBERTURA

La cobertura ha ido creciendo en los (iltimos afios, hasta alcanzar en 1996 el porcentaje del 99,72%
en los recién nacidos de la Comunidad Autonoma de la Region de Murcia.

B) ESTUDIO SELECTIVO DE ALTERACIONES DEL METABOLISMO INTERMEDIARIO

En el caso de las enfermedades metabdlicas, aminoacidopatias y acidemias orgdnicas, las medidas
preventivas se dirigen a prevenir o reducir las consecuencias o secuelas clinicas del trastorno, para lo
cual es imprescindibie el diagndstico bioquimico precoz de la enfermedad. El diagnéstico de cientos de
enfermedades metabdlicas hereditarias depende fundamentaimente de una sospecha clinica. Pero en
la mayoria de casos, los sintomas clinicos que acompafan a estas enfermedades suelen ser muy
inespecificos, aunque frecuentemente asociados a una grave afectacién neurolégica. La figura 5 resume
la metodologia a emplear para la deteccién de estas alteraciones.
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Cobertura del Programa de Deteccion Precoz Neonatal de
Metabolopatias CARM.

98.697.2 985 984 9.7

100+ 933 ga5 95.6
90.2 89.6

49.2
Y%

78 79 80 81 82 83 84 85 86 87 88 89 90 91 92 93 94 95 96
Anos

Durante el afio 1996 se han realizado 115 estudios en pacientes con sospecha o riesgo de padecer
una metabolopatia, aplicando a cada uno de ellos las técnicas bioguimicas clinicas mas idoneas para
su diagndstico: cromatografia gases, intercambio i6nico, HPLC, electroforesis, y otros.

DETERMINACIONES REALIZADAS SEGUN MOTIVO DE CONSULTA

ALTERACION N¢ DE CASOS
Aminoacidopatias 218
Organicoacidurias 108
Déficit en gal-1P-uridiltransferasa 6
TSH / T-4 sindrome Down 80
Déficit biotinidasa 7
Mucopolisacaridosis 14

Oligosacaridosis 4
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Fig. 5. ESQUEMA RECOMENDADO PARA EL ESTUDIO DE RECIEN NACIDOS Y LACTANTES
ENFERMOS CON SOSPECHA DE ALTERACION METABOLICA

Sintomas clinicos:
crisis, convuisiones
hipotonia, vémitos
somnolencia
respiracién acidética
dificultad en la alimentacion
retraso en el desarrollo
retraso mental

v v
Pruebas nivel I: radiologia Bicquimica nivei I:
hematologia Sangre: gases, glucosa, iones,
microbiologia anién GAP
Orina: anormales y sedimento
Pruebas funcién renal y hepatica

v
v v

Excluir: Signos: Bioquimica nivel Il *:
Traumatismo Hipoglucemia Sangre y orina:
Infeccidn Cetosis <+ Lactico/pirdvico
Anomalias: Acidosis metabdlica Cuerpos cetdnicos
desarrollo Hiperamonemia Amonio,
y metabdlicas Aminodcidos y 4cidos
adqguiridas orgdnicos, azdcares, etc

/

Bioquimica nivel Ill *:
Enzimologia
DNA, citologia,etc

.

Diagnéstico metabolopatia

* El nivel bioquimico Il y parte del Ill se realiza en la U. T. de Metabolopatias
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Los analisis efectuados han permitido detectar varios tipos de anomalias, cuya incidencia se indica
a continuacidn:

METABOLOPATIAS DETECTADAS EN 1996

Alteracion N2 de casos

Hipotiroidismo congénito primario

permanentes 4

transitorios 3
Hiperfenilalaninemias

tenilcetonurias 1

hiperfenilaininemias 1
Cistinuria

tipo | 2

cistinuria-lisinutia 2
Trimetilaminuria
Hiperplasia adrenal congénita

deteccién nenonatal 1

diagndstico molecular 1
Galactosemia 1
Deficiencia multiple deshidrogenasa 2

(1) En colaboracién con el Institute of Neurclogy, Nijmegen {Holanda)
(2) En colaboracién con el Hptal. La Paz de Madrid
(3) En colaboraciéon con el Instituto de Bioquimica Clinica de Barcelona

CONTROL BIOQUIMICO EN LOS PACIENTES DETECTADOS

El tratamiento, farmacolégico o dietético, de los pacientes detectados consiste en mantener el metabolito
aumentado dentro de los niveles normales, para evitar que se acumule e impedir el dafio neuroiégico
y retraso ‘mental.

El control y seguimiento bioquimico de estos niveles corresponde al Laboratorio de la U.T. de
Metabolopatias del Centro de Bioquimica y Genética (Tabla 2). Ademas, la U.T. de Metabolopatias
también realiza los controles analiticos en pacientes de otras Comunidades Auténomas (Elche, Melilla,
etc.).

TABLA 2. CONTROL ANALITICO DE PACIENTES

Alteracion N2 de casos
Fenilcetonurias 87
Tirosinemias 4
Jarabe de Arce (MSUD) 29
Homocistinurias 6
Cistinurias 14
Argininosuccinico aciduria 6
Galactosemia 4
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DIAGNOSTICO DE OTRAS ENFERMEDADES

Junto a esta funcién asistencial, la Unidad de Metabolopatias desarrolla procesos diagnésticos para
la deteccion de nuevas metabolopatias. La incorporacion de la espectrometria de masas en la Unidad
permitird la posibilidad de comprender, identiticar y diagnosticar otros errores congénitos en nuestra
Regién. Esta técnica analitica, combinada con la cromatografia de gases de columna capilar (CG/MS),

permite ademas de un diagnéstico mas amplio, una profundizacion en las variantes clinicas y bioguimicas
de las alteraciones conocidas.

D) Actividades de formacion, estudios y publicaciones

A. Fernandez Sanchez

Aspectos socio-sanitarios de la deficiencia mental: Errores congénitos del metabolismo en la defi-
ciencia mental.

Ponencia presentada en las “Jornadas Técnico-cientificas de actualizacién de conocimientos y lineas
de investigacion para la prevencion, diagnéstico y tratamiento de causas de la deficiencia mental”.
Albacete, mayo 1996

A. Fernandez Sanchez, C. Génzalez, A. Gutiérrez Macias, M.A. Giménez Abadia, C. Lorca y F. J.
Chicano.

Diagndstico neonatal de un caso de aciduria argininosuccinica

Comunicacién oral al “I Congreso de Errores Congénitos del Metabolismo”. Zaragoza, mayo 1996.
A. Fernandez Sanchez

Deficiencia mental de origen genético: errores innatos del metabolismo.

Ponencia presentada en las “Jornadas Técnico-cientificas sobre prevencién, diagnéstico, y tratamien-
to de la deficiencia mental”. Valladolid, noviembre de 1996.

A. Fernandez Sanchez
Prevencidn de las deficiencias: errores congénitos del metabolismo.

Tema impartido en el “Master para especialistas en atencién temprana”. Facultad de Psicologia de
la Universidad de Murcia y Asociacién de Atencién Primaria de la Region de Murcia. Diciembre de 1996

C. Gonzélez Gallego

Programa de deteccion neonatal de errores congénitos del metabolismo en la Comunidad de Murcia.

Tema impartido en el “Master para especialistas en atencién temprana’. Facultad de Psicologia de
la Universidad de Murcia y Asociacién de Atencién Primaria de la Regidn de Murcia. Diciembre de 1996
UNIDAD TECNICA DE GENETICA HUMANA.
A) Competencias y funciones de la Unidad

La Unidad tiene como funcién la prevencién de determinadas enfermedades genéticas mediante
estudio citogenético, asesoramiento genético, y diagnéstico prenatal. Con este fin se reciben en la
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consulta de genética los pacientes y/o familiares remitidos por su médico y previamente citados por la
Unidad. Tras examinar los datos de la historia clinica, se decide el tipo de estudio a realizar, que en
algunos casos no coincide con la solicitud, con lo que se evitan a veces estudios innecesarios y
costosos. Posteriormente se realiza el estudio citogenético (andlisis del cariotipo) en los casos selec-
cionados, y se remite el resultado o se entrega en consulta dependiendo de que sea normal o patoldgico

B) Medios personales adscritos a la Unidad

- 2 Titulados superiores con nivel 20 y 22.

— 2 Auxiliares de laboratorio (que hacen funciones de ATL)

— 2 Ayudantes Técnicos de Laboratorio, uno de ellos sin experiencia y con baja prolongada.

C) Actividades
La actividad asistencial de la Unidad en 1996 se ha centrado en dos tipos de estudios:

1. Diagnéstico citogenético y/o asesoramiento genético en individuos con malformaciones congénitas,
retraso mental, desarrollo sexual anormal, esterilidad, infertilidad, o antecedentes familiares de los

mismos.
2. Diagnéstico citogenético fetal en gestantes de riesgo

N2 DE CONSULTAS ATENDIDAS ......coioivimarmrsrmensssnrnessssennens 1.113

A) Diagndstico y/o asesoramiento genético postnatal......c...u..... 733

B) Diagnostico y/o asesoramiento genético prenatal. ................. 380

CARIOTIPOS ESTUDIADOS ANOMALIAS (%) X FRAGIL
984 88 @ 1

Sangre periférica 626 72 (11,5%)

L.amnidtico 345 14 (4%)

Sangre de corddn 3 0

Otros tejidos 3 0

Médula dsea 7 2 (28%)

A) Clasificacion de anomalias cromosdmicas en sangre

A.1. Anomalias NUMETICAS ........ccocevvrreeanerrenns 38
Trisomia 21 (DOWN) .c.ccccviiiiinmamerinessenen, 25
TrisOmMIia 18 ...oceeiiircccerii s cer s ae e s 2
Triploidia ..eeocvvnerieireroniameesansnnnas rrnnanetaaeareaenes 1
Aneuploidias cr.sexuales................. R I
A.2 Anomalias estructurales .......ccccurecinnienens 34
A.2.1. Equilibradas ........ccccvrmmmininnsinnninen. 22
A.2.2. Desequilibradas .......cccoveviccrccimneneenen 12

B) Sitios fragiles

Varones X fragil co.eeewraremriccinsimenrninicnvccsimniansnens 1

2Q8R
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C) Clasificacién de anomalias cromosémicas en I. amniético

C.1.Anomalias NUMENCAS .....cecvvereeremrcarsnsnnnns 13
Trisomia 271 ...eeevvenn e ta vt ra et ey rerer sy e s s anrnarn 4
THSOMIA «evveveeierirvensrnensnraneneeanressssrsassvernenns R 5
Monosomia X mosaico (Turner).......... eeveenanne 1
Sindrome de Klinefelter.........ccovcciimnimnrenineiina 1
Trisomia 15 en MOSAICO .cvvvrsemsrermrmnrererrvmmasnes 1
Marcador extra de Nnovo en moSaico ......ce..... 1

C.2. Anomalias estructurales equilibradas .....1

D) Actividades Formativas

— Conferencia sobre Asesoramiento genético y diagnéstico prenatal. Joaquina Gabarrén. Activi-
dades Colegio Mayor Isabel la Catdlica. Granada. 26 de Febrero 1.996

— Curso Especialistas en Atencién temprana. Médulo Prevencién de deficiencias. Escuela de
préctica psicolégica de la Universidad de Murcia. 15y 16 de Noviembre de 1.996 Ponentes: Joaquina
Gabarron e Isabel Lopez.

XIX Reunién anual del ECEMC. Murcia 21 al 23 de Noviembre de1.996. Ponente: Joaquina
Gabarrén.

3¢ Simposio Diagnéstico Pré Natal e Rastreio de Malformacoes. Lisboa 11 de maio de 1996.
Ponencia O problema de um resultado citogenético inconclusivo.Ponente:Joaquina Gabarrén

E) Actividades investigadoras, estudios y publicaciones

FRAXE Mutation analysis in three spanish families. Pablo Carbonell, /sabel Lépez, Joaquina
Gabarrén, M.J. Bernabé, J.M. Lucas, Miriam Guitart, E. Gabau and Guillermo Glover. Am. J. Med.
Genet. 64: 434-440. 1.996

Participacién de J. Gabarron como representante de Espafia en el Workshop sobre diagnéstico
prenatal en la Union Europea organizado por Eucromic. Paris, Mayo 1.996

Participacion en el Proyecto European registration of de novo balanced rearrangements associated
with phenotypic abnormalities.

F) Otros datos de interes

Para 1996 se planted cubrir la demanda regional de estudios citogenéticos en individuos con sos-
pecha de anomalia cromosomica, en muestras fetales, y en entermedades hematoldgicas. Debido a la
no contratacién de dos personas con experiencia, que habian trabajado en la Unidad en afios anterio-
res, han tenido que suprimirse los estudios en enfermedades hematolégicas. Durante casi todo el afo
ha habido una lista de espera considerable para cariotipo en sangre, se ha analizado un numero de
muestras inferior al previsto, con un incremento considerable en el tiempo medio de entrega de resul-
tados.
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UNIDAD TECNICA DE GENETICA MOLECULAR
A) Competencias y funciones de la unidad

La funcién principal de la Unidad Técnica de Genética Molecular (UTGM) es el estudio de las
enfermedades genéticas con base molecular, aplicando las técnicas de Biologia Molecular necesarias
para obtener la informacién genética precisa para realizar el diagnéstico de afectados y portadores
asintomaticos de las mismas, ademds de llevar a cabo el correspondiente asesoramiento genético
adecuado para cada caso

En ocasiones, no es posible resolver determinados estudios en la UTGM, por lo que es preciso
derivar las muestras a otros centros con experiencia en cierto tipo de estudios genéticos, donde se
realizan los andlisis que son remitidos a esta Unidad para informar a pacientes y facultativos.

B) Medios personales adscritos a la correspondiente unidad

La Unidad Técnica de Genética Molecular cuenta tan solo con dos titulados superiores.

C) Actividades especificas realizadas por la U. T. de Genética Molecular en 1996

En el afio 1996 en la UTGM, se han realizado estudios moleculares de diagndstico de la enfermedad
y de portadores a individuos pertenecientes a familias con Distrofias Musculares de Duchenne y Becker
(DMD), Fibrosis Quistica (FQ) y Sindromes de Prader Willi, Angelman y X fragil (SPW, SA, SXF),
habiendo realizado multitud_de estudios de despistaje de estos sindromes, en nifios afectos de retraso
psicomotor y/o mental que han acudido a la consulta genética del Centro, o que han sido remitidos de
otras comunidades auténomas.

Por otro lado, la UTGM ha colaborado con un buen numero de especialistas en el diagnostico de
individuos afectos y/o portadores de otras patologias de origen genético. (Distrofia Mioténica de Steinert
<DMS>, Sindrome de Werdnig Hoffman <WH>, Neurofibromastosis <NF1>) con otros Centros del Pais,
logrando un asesoramiento genético adecuado en cada caso.

El diagnéstico de muchos de los casos, individuales y familiares ha permitido realizar numerosos
diagndsticos prenatales (D. P.) en parejas portadoras y a riesgo de transmitir a la descendencia el
problema genético, tanto en los casos diagnosticados aqui, como en otros Centros. En todos los casos
la participacién de la UTGM, ha sido esencial, tanto en la coordinacion del estudio, como en el aseso-
ramiento genético, pre y postconcepcional.

Casos estudiados:

Para despistaje del Sindrome X Frégil

PROCEDENCIA MUESTRAS RECIBIDAS D.P.
Murcia 117 6
P. de Mallorca 4 1
Albacete 3
Asturias 2
Lisboa 6
Galicia 53
Total 185 7
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Para despistaje de Sindrome de Prader Willi y de Angelman

PROCEDENCIA MUESTRAS RECIBIDAS D.P.
Murcia 26 2
Albacete 12
C. Valenciana 27
Oporto 6
Galicia 65
Canarias 20
Total 156 2

Para estudio de Distrofia Muscular de Duchenne o Becker

PROCEDENCIA MUESTRAS RECIBIDAS D.P.
Murcia 28 2
Albacete 9

Total 37 2

Para estudio de Fibrosis Quistica

PROCEDENCIA MUESTRAS RECIBIDAS D.P.
Murcia 23 1
Galicia 5

Total 28 1

Ademas de los casos estudiados en la Unidad para diagnostico de enfermedades genéticas, se han
almacenado 28 muestras de casos procedentes de pacientes y familiares con patologias que no es
posible estudiar por el momento en espera de poder realizar los estudios en un futuro préximo.

Se han remitido muestras a la Unidad de Genética Molecular del Hospital de la Santa Creu y Sant
Pau (HSCP) y al Institut per la Reserga Oncologica (IRO) de Barcelona, por no haber sido posible
atenderlos en esta Unidad.

DESTINO NF1 DMD DMS: WH

IRO 3 3 1 7
HSCP 3 3 1 7
Total 3 6 4 1 14

D) Actividades de formacion:
Participacion en Cursos y Jornadas

Il Jornada de Actualizacion en Genética Humana. Bilbao 4 de octubre de 1996. Asistencia de G.
Glover

12 Jornadas sobre Fibrosis Quistica: “Genetica: Aspectos basicos de la FQ" 8 y 9 de Noviembre de
1996. Ponente G. Glover
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MemoRIA 1995 ConsEJERIA DE SaNiDAD ¥ PoLiTica SociaL

Curso Especialista en Atencién temprana, organizado por la Escuela de practica de Psicoldgica de
la Universidad de Murcia y el Colegio Oficial de Psicologos (delegacion de Murcia) “Enfermedades
genéticas con base molecular” Murcia 13 de Diciembre de 1996. Ponentes G. Glover y P. Carbonell.

E) Estudios y Publicaciones

FRAXE Mutation analysis in three Spanish families. Pablo Carbonell, Isabel Lépez, Joaquina
Gabarron, M.J. Bernabé, J.M. Lucas, Miriam Guitart, E. Gabau and, Guillermo Glover. Am. J. Med.
Genet. 64: 434-440 1996
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