ACTIVIDAD CIENTIFICA DE LA
FUNDACIO CATALANA SINDROME
DE DOWN

Investigaciones biomédicas




1. INVESTIGACIONES BIOMEDICAS

2009
Cardiologia

" Problemas cardiacos en el sindrome de Down durante la vida adulta
(continuacion arios anteriores)

Realizado por el Dr. Casaldaliga, cardidlogo del CMD, en colaboracién con su equipo del

Hospital Materno-Infantil de Vall de Hebrén.
Inicio del estudio en el anio 2004. Ver informacion descriptiva del estudio en el afio 2007.
Oftalmologia
" Torticolis en el SD (continnacion aios anteriores)

Realizado por los Drs. Puig Galy y Galan Terraza, oftalmélogos del CMD, en
colaboracién con su equipo.

Inicio del estudio en el anio 2004. Ver informacion descriptiva del estudio en el afio 2007.

Pediatria

" Actualizacion de las tablas de crecimiento de la poblacion espaiiola con SD
(continnacion arios anteriores)

Realizado por el Dr. Pastor, en colaboracién con su equipo del Hospital Clinico de
Barcelona y de los Drs. Corretger y Serés del CMD.

Inicio del estudio en el afio 1998. Ver informacion descriptiva del estudio en el afio

2007.

Neurologia infantil

»  Estudio clinico asociacion entre epilepsia y sindrome de Down y su repercusion en el desarrollo de

los pacientes del CNLD (continunacion asios anteriores)
Realizado por el Dr. Nascimento, neurélogo infantil del CMD.

Inicio del estudio e informacién descriptiva en el afio 2007.
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Neurologia adultos

* Prevalencia, incidencia y factores de riesgo clinicos, genéticos, nenropsicologicos y de neuroimagen
en la  enfermedad de Alzheimer (EA) y otras demencias, en el sindrome de Down  (continnacion
anos anteriores)

Realizado por la Dra. Boada, Fundacion ACE y la Fundacion Catalana Sindrome de Down.

Inicio del estudio e informacién descriptiva en el afio 2007.
» Estudio neuropsicoldgico sobre adultos, a partir de 18 arios, con sindrome de Down

Realizado por Bessy Benejam, neuropsicologa de la Fundacié Catalana Sindrome de
Down.

Inicio del estudio e informacién descriptiva en el afio 2008.

Para el afio 2010 esta previsto iniciar un estudio en colaboracién con el Centro de
Regulacion Gendémica un proyecto de investigacion sobre el efecto de concentrados de té
verde introducidos en la dieta de adultos con SD, con la evoluciéon del desarrollo cognitivo
de estas personas y la detencién de la Enf. de Alzheimer.
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2008
Cardiologia

" Problemas cardiacos en el sindrome de Down durante la vida adulta
(continnacion arios anteriores)

Realizado por el Dr. Casaldaliga, cardidlogo del CMD, en colaboracién con su
equipo del Hospital Materno-Infantil de Vall de Hebron.

Inicio del estudio en el ano 2004. Ver informacién descriptiva del estudio en el afio
2007.

Oftalmologia
»  Torticolis en el SD (continnacion arios anteriores)

Realizado por los Drs. Puig Galy y Galan Terraza, oftalmélogos del CMD, en
colaboracién con su equipo.

Inicio del estudio en el afio 2004. Ver informacién descriptiva del estudio en el afio
2007.

Pediatria

v Actualizacion de las tablas de crecimiento de la poblacion espasiola con SD
(continnacion arios anteriores)

Realizado por el Dr. Pastor, en colaboracion con su equipo del Hospital Clinico de
Barcelona y de los Drs. Corretger, Gassioé y Serés del CMD.

Inicio del estudio en el ano 1998. Ver informacién descriptiva del estudio en el afio
2007.

Neurologia infantil

»  Estudio clinico asociacion entre epilepsia y sindrome de Down y su repercusion en el desarrollo de
los pacientes del CMD (continuacion aios anteriores)

Realizado por el Dr. Nascimento, neurdlogo infantil del CMD.

Inicio del estudio e informacién descriptiva en el afio 2007.

Neurologia adultos

»  Prevalencia, incidencia y factores de riesgo clinicos, genéticos, neuropsicoldgicos y de nenroimagen en la
enfermedad de Alzheimer (EA) y otras demencias, en el sindrome de Down

Realizado por la Dra. Boada, Fundacién ACE y la Fundacion Catalana Sindrome de Down.



Inicio del estudio e informacién descriptiva en el afio 2007.

Publicaciones derivadas:

> M. Boada, M. Alegret, M. Buendia, I. Hernandez, G. Vinas, A. Espinosa, S. Lara,
M.Guitart, L1 Tarraga Utilidad de las baterias neuropsicologicas estandarizadas en sujetos

adultos con Sindrome de Down y demencia. SD International Medical Review on Down
Syndrome. 2008;12(1) 2-7.

*  Estudio nenropsicoldgico sobre adultos, a partir de 18 asios, con sindrome de Down

Realizado por Bessy Benejam, neuropsicéloga de la Fundacié Catalana Sindrome de
Down.

Es muy importante conocer el estado neuropsicolégico de las personas adultas con
sindrome de Down, ya que algunas de ellas iniciaran un deterioro neurolégico
progresivo y precoz. Por este motivo, es fundamental conocer el estado basal de estas
personas y realizar una evaluacién periddica de su estado, esto nos permitira detectar
cualquier cambio producido en su evolucién neurolégica y aplicar, asi, la terapia
adecuada.

Publicaciones derivadas:

> Benejam, B. Sintomas de demencia en el sindrome de Down. Revista Médica
Internacional sobre el sindrome de Down 2009;13:18-21.
> Benejam, B. Envejecimiento natural o demencia en el sindrome de Down.

Conferencia pronunciada en: Fundacié Catalana Sindrome de Down; 2009 Jun. 11;
Barcelona.

2007
Cardiologia
Problemas cardiacos en el sindrome de Down durante la vida adulta (continnacion de arios anteriores)

Realizado por el Dr. Casaldaliga, cardidlogo del CMD, Hospital Materno-Infantil Vall
d’Hebron.

La incidencia de patologia cardiaca en nifos y recién nacidos con SD puede llegar a ser del
40%, la cirugia cardiaca ha solucionado la mayoria de los casos. Los pacientes con
cardiopatias llegan a la edad adulta, atn apareciendo nuevas cardiopatias. Este trabajo de
caracter clinico se basa en la experiencia del Dr. Casaldaliga y de su equipo, con mas de 20
afios de seguimiento exhaustivo de personas con SD. Los nifios de antes son los adultos de
hoy, aqui es donde puede verse reflejada la experiencia cotidiana de el equipo médico con
pacientes que presentaban este sindrome y una cardiopatia. De sus resultados se deduce
que es mas frecuente la regurgitacion mitral secundaria en la reparacion de los defectos de
canal auriculoventricular.

Oftalmologia



" Torticolis en el SD (continunacion asios anteriores)

Realizado por los Drs. Puig Galy y Galan Terraza, oftalmélogos del CMD, en colaboracion
con su equipo.

El objetivo del trabajo era determinar la prevalencia de torticolis en pacientes con SD,
recogiendo datos sobre errores de refraccién en nifios y adultos. Durante el 2007, 480 se
sometieron a un estudio oftalmoldgico. Entre los obtenidos, cabe destacar que
practicamente un 10% de las personas estudiadas presentaban torticolis y que los errores de
refraccion son mas frecuentes que en la poblacion general.

Pediatria
" Actualizacion de las tablas de crecimiento de la poblacion espasiola con SD
(continuacion de arios anteriores)

Realizado por el Dr. Pastor, en colaboracién con su equipo del Hospital Clinico de
Barcelona y los Drs. Corretger, Gassio y Serés del CMD.

LLa Fundaci6 Catalana Sindrome de Down publicé las primeras tablas de crecimiento en
1998, a partir de las mediciones recogidas en la base de datos del CMD. Las nuevas tablas
son mas precisas porque utilizan un sistema estadistico mas especifico. En la actualidad se
esta trabajando para que las tablas puedan ser publicadas de forma individualizada y tengan
difusi6 entre pediatras y especialistas médicos. El analisis de los datos sigue demostrando
que la longitud y la talla siguen patrones similares en nifios y nifias, y que la maxima
diferencia entre ellos se encuentra en la adolescencia.

Nutricién y dietética
»  Estado nutricional de niios y adultos del CMD
Realizado por Natalia Egea, nutricionista del CMD.
Durante el 2007 se han realizado 58 visitas, de las cuales:
- 77 presentan sobrpeso/obesidad.
- 2 obesidad+dieta de facil masticacion.
- 11 obesidad+dislipemia.
- 8 desnutricién (ademas de celiaquia o disfagia).
De los 19 pacientes visitados por sobrepeso/obesidad, el 76,3% baja de peso, el 10%
mantiene el peso y el 15,7% aumenta de peso (no mis de 1Kg./afo)

De los 3 pacientes por falta de crecimiento pondoestatural (falta de peso por desnutricion)
el 100% suben de peso y mejoran su estado nutricional.

Conclusion: el 86,3% de los pacientes visitados durante el 2007 consigue el objetivo de
las visitas y presentan buen pronéstico dietético-nutricional.

Neurologia infantil

" Estudio clinico asociacion entre epilepsia y sindrome de Down y su repercusion en el desarrollo de los
pacientes del CMD.



Realizado por el Dr. Nacismento, neurélogo infantil del CMD.

Este estudio se encuentra en fase de recogida de informacioén en relacion a la asociacion
entre epilepsia (especialmente los espasmos) y el sindrome de Down y su repercusion en el
desarrollo. En principio se realiza la revision conjuntamente con casos seguidos en el
HSJD. Hemos tenido algunos casos que no han evolucionado de la forma esperada, motivo
por el cual el afio pasado intentamos actualizar el protocolo de tratamiento en los casos que
cursan con espasmos o sindrom de West.

Neurologia adultos

" Prevalencia, incidencia y factores de riesgo clinicos, genéticos, neuropsicoldgicos y de neuroimagen en la
enfermedad de Alzheimer (EA) y otras demencias, en el sindrome de Down

Realizado por la Dra. Boada, Fundacién ACE y la Fundacién Catalana Sindrome de Down.

El objetivo de este estudio es averiguar los factores de riesgo desencadenantes de una EA
en la persona con SD para poder detectar precozmente el enfermedad y poder tratarla para
descubrir y explicar el proceso de envejecimiento patolégico en la poblacién con SD. Esta
investigacion se encuentra en fase preliminar de planificaciéon y viabilidad, estando previsto
su inicio en 2008.

2006
Endocrinologia

" Estudio clinico del hipertiroidismo en los pacientes del Centre Medic Down (CMD)
Realizado por los Drs. A. Goday, endocrinélogo del CMD, y M. Cerda.

El trabajo esta basado en la revisiéon de casos de hipertiroidismo detectados en el CMD.
Los articulos publicado hasta el momento por otros autores incluyen series de 2 - 3
pacientes. En nuestra serie contamos con mas de 10 casos de hipertiroidismo, circunstancia
excepcional en el sindrome de Down (SD). La investigacion clinica de las historias del
CMD continua es constante debido a su gran interés cientifico. Es intencién de los autores
que este estudio se publique en una revista especializada y las repercusiones que esta
patologia comporta en los sujetos que la padecen.

Publicaciones derivadas:

> Claret-Torrents C, Godoy-Arno A, Cerda-Esteve M, Flores-Le Roux ], Chillarén-
Jordan J, Cano-Pérez F. Hipertiroidismo en el sindrome de Down. Revista Médica
Internacionals sobre el sindrome de Down 2009;13:2-8.

> A. Goday-Arno, M. Cerda-Esteva, JA Flores-Le-Roux, JJ Chillaron-Jordan, JM
Corretger, JF Cano-Pérez. Hyperthyroidism in a population with Down syndrome. Clinical
Endocrinology (2009); 71: 110-114.




Genética

" Determinacion de marcadores bioldgicos del sistema colinérgico de pacientes con sindrome de Down

(SD)

Realizado por la Dra. M. Dierssen. Hebrew University of Jerusalem. Programa “Genes y
enfermedad”, Centre de Regulacié Genomica.

Los objetivos del estudio estan centrados en determinar el estado del sistema colinérgico de
pacientes con sindrome de Down y establecer relacion entre el estado colinérgico y el
déficit cognitivo. LLas muestras son de pacientes con sindrome de Down y se analizaran en
la Universidad Hebrea de Jerusalem, mediante determinacion de la actividad catalitica de
enzimas del sistema colinérgico.

" Deterioro cognitivo y enfermedad de Alzbeimer.
Realizado por la Dra. M. Boada. Fundaciéon ACE.

Proyecto de estudio iniciado en 2006 sobre el deterioro cognitivo y la enfermedad de
Alzheimer en las personas con SD, que realizaran, en colaboracion la FCSD y la Fundacion
ACE.

Publicaciones derivadas:

> Castané M, Boada M, Hernandez I. Etude sur la qualité de la vue chez les adultes
porteuses d’un syndrome de Down. Journal de la Trisomie 20006; 21; 14: 16-21.
> Boada-Rovira M, Hernandez-Ruiz I, Badenas-Homiar S, Buendia-Torras M,

Tarraga-Mestre, L. Estudio clinicoterapéutico de la demencia en las personas con sindrome
de Down y eficacia del donepecilo en esta poblacion. Revista de Neurologia 2005; 41(3):
129-136.

> Castafié M, Boada M, Hernandez 1. Estudi de la qualitat visual en adults amb
sindrome de Down. Revista medica internacional sobre la Sindrome de Down. Revista
medica internacional sobre la Sindrome de Down 2004: vol. 8, num. 1, pp. 2-7.

> Castafié M., Boada M., Hernandez I. Trastornos oculares propios del Sindrome de
Down en mayores de 40 afios. Revista de Neurologia 2004; 39(11):1017-1021.



2005

- Boada-Rovira M, Hernandez-Ruiz I, Badenas-Homiar S, Buendfa-Torras M, Tarraga-Mestre L. Estudio
clinicoterapéntico de la demencia en las personas con sindrome de Down y eficacia del donepecilo en esta poblacion.

Revista de Neurologia, 41(3): 129-136, 2005.
- Boada M, Novell R, Tarraga L, Hernandez I, Buendia M, Badenas S. Demencia en las personas con

sindrome de Down. En: Corretger JM, Serés A, Casaldaliga ], Trias K, Sindrome de Down. Aspectos
médicos actuales. Barcelona: Masson, 2005, p. 343-363.

2004

Cardiologia
- Problemas Cardiacos en el Sindrome de Down durante la vida adulta. Investigador principal:
Dr. Casaldaliga, cardidlogo del CMD, en colaboracién con su equipo del Hospital Materno-
Infantil del Valle de Hebron.

Oftalmologia

- Torticolis en el Sindrome de Down. Investigadores: Drs. Puig Galy y Galan Terraza,
oftalmélogos del CMD.

> Puig ], Galan A, Romera M. Torticolis ocular en el niio con sindrome de Down. SD-DS Revista Médica
Internacional sobre el Sindrome de Down, 10: 8-10, 2006.

> Galan A., Gabaldon F. Estudio oftalmolégico de los nifios con sindrome de Down. Ada
Estraboldgica. 1993. Vol. XXI, Enero - Diciembre: 43 — 48.

> Galan A., Visa J., Gracia J. Estrabismo en el Sindrome de Down. Acta Estrabologica. 1996; 25: 49 - 55.

> Aleman E., Galan A., Gémez de Liafio R., Remon L., Souza-Dias C. Foro Estrabolégico. Un caso de
esotropia hiperquinética con hiperconvergencia en elevacion psendobrown bilateral en paciente afecta de Sindrome de
Down. Acta Estrabolégica. 2001; 30: 93-98.

> Puig J., Galan A., Calatayud M., Freixes S., Alforja S., Garat M. Down syndrome and strabismus.
Ophthalmic Research, ET'ER 99 (European association for Vision and Eye Research), October 6-9,
1.999, Palma de Mallorca, Spain. Puig J., Galin A., Diaz ]., Fernandez E. — Awmetropia and strabismus
in Down syndrome. Down Syndrome Research and Practice 7 (3). Abril 6-7, 2001; Barcelona, Spain:
130.

> Puig Galy J, Galan Terraza A, Romera Becerro M, Alonso Alonso T, Wert Espinosa A. Torticolis
ocular en el nifio con sindrome de Down. Acta Estrabolégica Jul-Dic 2005; 34 (3): 125-129. ISSN
0210-4695.

> Puig ], Galan A, Calatayud M, Freixes S, Alforja S, Garat M. Down syndrome and strabismus. Ophthalmic
Research 1999 (EVER "99); vol. 31, sup 1: 11. Impact factor: 1,257.

> Puig J, Galan A, Diaz |, Fernandez E. Ametropia and strabismus in Down syndrome. Down
syndrome Research & Practtice 2001; 7 (3): 130.

Libros

> Puig Galy ], Galan Terraza A. Patologia oftalmoligica. In: Corretger JM, Serés A, Casaldaliga J, Trias K.
Sindrome de Down. Aspectos médicos actuales. Barcelona: Masson, S.A., 2005; 119-133. ISBN 84-
458-1504-0.



Presentaciones a congresos

Comunicacions orals:

> Puig Galy J, Galan Terraza A. Ametropias y estrabismos asociados al sindrome de Down. 76° Congreso de la
Sociedad Espafiola de Oftalmologfa. Madrid: 11-15 de octubre del 2000.

> Puig ], Galan A, Diaz |, Fernandez E. Ametropia and strabismus in Down syndrome. 11" International
Conference on Chromosome 21 and Medical Research on Down Syndrome. Fundacién Catalana
Sindrome de Down. Barcelona: abril 6-7, 2001.

> Morral Palau M, Galan Terraza A, Alonso Alonso T, Puig Galy J. Estrabismo en nifios con sindrome de
Down. XXXI Congreso de la Sociedad Canaria de Oftalmologia. La Gomera: 29-31 de mayo de 2003.

> Puig Galy |, Galan Terraza A. Torticolis ocular en el nifio con sindrome de Down. 17° Congreso de la
Sociedad Espafiola de Estrabologfa. Madrid: 23-24 de abril de 2004.

> Puig Galy J, Galan Terraza A, Wert Espinosa A, Santos Blanco E, Macia Badia C. Torticollis in Down
Syndrome. 111rd International Conference on Chromosome 21 and Medical Research on Down
Syndrome. Barcelona: marzo 18-19, 2005.

Comunicaciones en panel:
> Puig J, Galan A, Calatayud M, Freixes S, Alforja S, Garat M. Down syndrome and strabismus. EVER
"99. Palma de Mallorca (Espafia): 6-9 octubre de 1999.

Comunicaciones en video:
> Galan A, Calatayud M, Puig J. Alteraciones oculomotoras particulares en nisios con sindrome de Down. XIV
Congreso de la Sociedad Espafiola de Estrabologia. Valencia: marzo de 1998.

Pediatria

- Actualizaciéon de las Tablas de Crecimiento de la poblacién infantil espafiola con SD.
Investigador principal: Dr. Xavier Pastor, con la colaboraciéon de su equipo del Hospital Clinico
de Barcelona, junto con la FCSD vy utilizando los datos recopilados en el CMD.

> Pastor Duran X, Quinté Domeénech L, Corretger de la Calzada M, Gassi6 Subirachs R, Hernandez-
Martinez A, Serés-Santamaria A. Tablas de crecimiento actualizadas de los nivios espasoles con sindrome de
Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 3: 34-46, 2004.

2003-2000

Cardiologia

- Estudio clinico y epidemiolégico de la asociaciéon entre sindrome de Down y cardiopatia
congénita. Investigador principal: Dr. J. Casaldaliga, cardiélogo del CMD.
Valoraciéon de los datos estadisticos de la Fundacién, estudio de los pacientes con SD
ingresados en el Hospital del Valle de Hebrén y evaluacion diagnéstica prenatal a partir de la
recopilacion de los datos de las interrupciones legales del embarazo del citado hospital.

- Estudio sobre el rendimiento de la Unidad de Cardiologfa del CMD. Investigador principal: Dr.
J. Casaldaliga, cardidlogo del CMD.

> Bendayan I, Casaldaliga ], Fuster M, Sanchez C, Girona J, Gongalves A. Evolucidn de un grupo de 265
ninios con sindrome de Down, la mayoria afectos de cardiopatia congénita. SD-DS Revista Médica Internacional



sobre el Sindrome de Down, 5: 34-40, 2001.
> Casaldaliga |, Bosser R, Corretger M, Garnacho A. Rentabilidad de la Unidad de Cardiologia del Centro
Médico Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 6: 18-23, 2002.

Traumatologia y Cirugia Ortopédica

- Estudio especifico de la patologia del pie. Investigador principal: Dr. J.C. Gonzalez Casanova,
traumatologo del CMD.

Asociacién con otras inestabilidades (cervical, caderas y rétula), relaciéon con patologias asociadas

(cardiaca, oftalmoldgica, etc.), relacion con el cariotipo y con el inicio de la deambulacion.

> Torner I, Muset A, Cepero S, Huguet R. Inestabilidad coxofemoral e inestabilidad femoro patelar en el
sindrome de Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 3: 40-43, 2005.

Neurologia Infantil

- Estudio para relacionar los distintos cariotipos (trisomia 21 regular, mosaicismo y traslocacién), con la
evolucion del paciente desde el punto de vista neurolégico. Investigador principal: Dra. Po6 P, del
Hospital de San Juan de Dios de Barcelona.

> Péo P, Gassié R. Desarrollo motor en nistos con sindrome de Down. SD-DS Revista Médica Internacional
sobre el Sindrome de Down, 3: 34-40, 2000.

- Estudio y analisis de las alteraciones y trastornos del sueflo en las personas con SD. Investigador
principal: Dra. M. D. de la Calzada (Hospital Valle de Hebron).

> De la Calzada MD, Giménez, Corretger JM, Moya JM, Queralt A. Enquéte sur les troubles du sommeil
chez; les enfants et adolescents portenrs d’un syndrome de Down. Journal de la Trisomie 21, 14: 10-15, 2005.

> De la Calzada MD, Giménez, Corretger JM, Moya JM, Queralt A. Encuesta sobre trastornos del sueiio en
ninos y adolescentes con sindrome de Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de
Down, 9: 7-11, 2005.

Neurologia Adultos

- Estudio para comparar las primeras visitas con las visitas de seguimiento. Interés en observar la
evolucion de los diferentes problemas neurologicos, de los diagnosticos y de los tratamientos.
Investigador principal: Dr. J. Roquer, neurélogo del CMD.

> Roquer J. Variante de Dandy-Walker asociado a sindrome de Down. SD-DS Revista Médica Internacional
sobre el Sindrome de Down, 7: 6-9, 2003.

- Efectos Cognitivos y de Comportamiento en Adultos con Demencia y SD tratados con
Donepizilo. Investigador principal: Dra. M. Boada, junto con el equipo de la Fundaciéon ACE y
en colaboracién con el CMD de la Fundacién Catalana Sindrome de Down.

> Boada-Rovira M, Hernandez-Ruiz I, Badenas-Homiar S, Buendia-Torras M, Tarraga-Mestre L.
Clinical-Therapentic study of dementia in people with Down syndrome and the effectiveness of donepezil in this
population. Neurology, 1-15; 41 (3): 129-36, 2005. Spanish.

> Castaié M, Boada-Rovira M, Hernandez-Ruiz. Eye conditions as features of Down syndrome in patients over
40 years of age. Neurology, 1-15; 39 (11): 1017-21, 2004. Spanish.



> Castafié M, Boada M, Hernandez 1. Estudio de la calidad visual de la calidad visual en adultos con sindrome
de Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 8: 2-7, 2004.

> Sim6, Garcia JR, Hernandez I, Escanilla A, Boada M, Lomena F. Estudio del metabolismo cerebral de
lucosa mediante tomografia por emision de positrons (PET) en pacientes con la sindrome de Down. SD-DS
Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 8: 23-28, 2004.

> Castafié M, Boada M, Hernandez 1. Etude sur la qualité de la vue chez; les adultes portenrs d’un syndrome de
Down. Journal de la Trisomie 21, 14: 16-21, 2005.

Endocrinologia

- Estudio de los motivos de consulta mas frecuentes y relacion con los diferentes grupos de edad
y sexo. Valoracién de los tratamientos mas utilizados y evolucion de los pacientes. Investigador
principal: Dr. A. Goday, endocrinélogo del CMD.

> Chillarén A, Goday M, Carrera JA, Flores |, Puig J, Cano JF. Trastornos tiroideos en el sindrome de Down.
SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 93: 34-39, 2005.

Medicina Interna

- Estudio de las patologias principales de los pacientes adultos y su media de edad. Se observan
las diferencias entre sexos y su evolucion. Investigador principal: Dr. A. Garnacho, internista
del CMD.

Oftalmologia infantil

- Estudio y evaluaciéon de las caracteristicas de la ametropia y estrabismo en nifios con SD.
Investigador principal: Dra. A. Galan, oftalmélogo del CMD.

> Puig |, Estrella E, Galan A. Desprendiniiento de retina bilateral tras correccion de miopia magna con Lasik en
un nifo con sindrome de Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 6:
24-27, 2002.

> Puig J, Estrella E, Galan A. Awmetropia y estrabismo en el nifio con sindrome de Down. SD-DS Revista
Médica Internacional sobre el Sindrome de Down, 6: 34-40, 2002.

Otorrinolaringologia

- Tamano del Conducto Auditivo Externo en el SD. Relacién con la Patologia Auditiva en Nifios
y Adolescentes. Investigador principal: Dr. Juan Domeénech, otorrinolarigélogo del CMD.

> Domenech ], Carulla M. Relacion entre el tamario del conducto auditivo externo y la permeabilidad de la trompa

de Eustaquio en nirios y adolescentes con sindrome de Down. SD-DS Revista Médica Internacional sobre el
Sindrome de Down, 7: 34-38, 2003.

1999

- La acalasia en el Sindrome de Down. Investigador principal: Dra. Zarate, del Hospital General
de la Valle de Hebron de Barcelona.

> Zarate N, Mearin, I, Hidalgo A, Malagelada JR. Prospective evaluation of esophageal motor dysfunction in
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la Fundacién), financiados con las aportaciones econémicas obtenidas gracias al Maratén de TV3 del
afio 1993:

- 1. “Estudios de la correlacion genotipo-fenotipo en el SD y analisis genético de la region 21q11.2”.

A cargo de la Dra. Roser Gonzalez-Duarte, del Grupo Genética Molecular del Departamento de
Genética de la Universidad de Barcelona.

> Cervantes S, Saura CA, Pomares E, Gonzalez-Duarte R, Marfany G. Functional implications of the
Presenilin Dimerization. Journal of biological chemistry, vol. 279, num. 35, 36519-36529, 2004.

> Sanchez-Font MF, Bosch-Comas, Gonzalez-Duarte R, Marfany G. Overexpression of FABPT7 in
Down sindrome fetal brains is associated with PKINOXT gene-dosage imbalance. Nucleic Acids Research,
volum 31, nam. 11: 2679-2777, 2003.

> Valero R, Marfany G, Gil R, Ibafiez A, Lopez-Pajares 1, Prieto F, Rullan G, Sarret E, Gonzalez-
Duarte R. Molecular characterization of partial chromosome 21 aneuploidies by fluorescent PCR. Journal of
Medical Genetics 36: 694-699, 1999.

> Valero R, Marfany G, Gonzalez-Angulo O, Gonzalez-Gonzalez G, Puelles L, Gonzalez-Duarte R.
USP25, a new gene encoding a denbiquitinating engyme is located in the gene-poor region 21g11.2. Genomics 62:
395-405, 1999 -Este gen figura en el mapa del cromosoma 21 recientemente publicado-; Nature
405: 311319, 2000.

- 2. “Investigacion genética del SD: creaciéon de un banco de ADN, correlaciéon genotipo-fenotipo,
estudio de los mecanismos y susceptibilidad de no-disyuncién cromosémica”

A cargo de la Dra. F. Ballesta Martinez, del Servicio de Genética del Hospital Clinico y Provincial de
Barcelona.

> Ballesta F, Queralt R, Carrié R, Arroyo S, Oliva R. Cytogenetic and molecular analysis in a family with
balanced and unbalanced translocation, Genetics Service.

> Ballesta F, Queralt R, Gémez D, Solsona E, Guitart M, Ezquerra M, Moreno ], Oliva R. Parental
origin and meiotic stage of non-disjuntion in 139 cases of trisomy 21. Ann Génét 42: 11-15, 1999.

> Ballesta F, Queralt R, Ballesta F. E/ sindrome de Down. Historia y evolucion. En: Sindrome de Down. La
relaciéon con el otro en la construccion de la identidad. Resumen de las ponencias de las V Jornadas



Internacionales sobte el sindrome de Down, Barcelona: Fundacié Catalana Sindrome de Down,
1995, p. 353-364.

Ezquerra M, Ballesta F, Queralt R, Aledo R, Gémez D, Guitart M, Egozcue |, Ascaso C, Oliva R.
Apolipoprotein E e4 alleles and meiotic origin of non-disjunction in Down syndrome children and in their
corvesponding fathers and mothers. Neurosci lett, 248, 1-4, 1998.

Nadal M, Mila M, Pritchard M, Mur A, Pujals J, Blouin JL., Antonokarakis SE, Ballesta F, Estivill X.
Yac and cosmid FISH mapping of an unbalanced chromosomal translocation cansing partial trisomy 21 and Down
syndrome. Hum Gene, 98:460-466, 1996.

Soler A, Margarit E, Queralt R, Carrié A, Costa D, Gémez F, Ballesta F. Paternal isodisomy 13 in a
normal newborn infant after trisomy rescuevidenced by prenatal diagnosis. A | med Genet, 90:291-293, 2000.
Soler A, Margarit E, Cartié A, Costa D, Queralt R, Ballesta F. Trisomy/ tetrasomy 21 mosaicism in C1/S:
interpretation of cytogenetic discrepancies between placental and fetal chromosome complements. | Med Gene,
36:333-334, 1999.
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Barcelona.



> Arenas C, Escudero T, Mestres F, Coll MD and Cuadras CM. Cacromos: A computer program to
reconstruct the position of chromosomes on the metaphase plate. Hereditas 132: 157-159, 2000.

> Escudero T, Arenas C, Fuster C, Coll MD, Cuadras CM, Egozcue ]. Distribution of human chromosomses
in hymphocyte metaphases from Down Syndrome patients treated with colcemid: a multidimensional scaling approach.
Second European Cytogenetics Conference Cytogenetic and Cell Genetics 85:111 suppl. 1-2, 1999.

> Escudero T, Coll MD, Fuster C, and Egozcue |. Chromatic segregation analysis in native human lynmphocyte
anaphases using sequential flnorescence in situ hybridization, Cytotechnology 39:m171-175, 2002.

> Sanchez-Font MF, Sebastia |, Sanfeliu C, Cristéfol R, Marfany G, Gonzalez-Duarte R. Peroxiredixcun
2 (PRDX2), an antioxidant enzgyme, is undexpressed in Down in Down Syndrome fetal brains. CMLS, Cell,
2003.

> Escudero T, Fuster C, Coll MD, Egozcue ]. Chromosome segregation in lymphocytes from a patient with
Down  syndrome. International Conference on Chromosome 21 and medical research on Down  Syndrome.
Cytogenetics and Cell Genetics 77:8 suppl.1, 1997.

> Escudero T, Fuster C, Coll MD, Egozcue |. Cyfogenetic analysis wusing simultaneous and sequencial
fluorescence in situ hybridization. Cancer Genetics and Cytogenetics 100:111-113, 1998.

> Escudero T, Fuster C, Coll MD, Egozcue ]. Sequential FISH analysis. 12th International
Chromosome Conference Chromosome Research 3:112-113 suppl.1, 1995.
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