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Presentacion

La Fundacion “Sira Carrasco” para Ayuda a la Fibrosis Quistica
comenz6 sus actividades en 1997. Desde entonces hemos trabaja-
do para mantener y ampliar las actividades que nos propusimos en
un comienzo: impulsar la formacion cientifica, promover la investi-
gacion y ayudar a la formacion de los profesionales que trabajan en
esta enfermedad.

Desde entonces hemos celebrado ocho reuniones cientificas, los
[lamados “Encuentros”, donde se han tratado temas de enorme in-
terés que han dado lugar a documentos de consenso publicados por
la Fundacion y diversas revistas cientificas.

Durante estos anos también se han promocionado ayudas a la
investigacion cientifica por valor de 50.000 € y otras ayudas para
que profesionales de nuestro pais se formen en el extranjero.

Se ha mantenido una colaboracién estrecha con la Sociedad Es-
panola de Fibrosis Quistica y con la Federacion Espafiola Contra la
Fibrosis Quistica, ambas representadas e integradas en el patronato
de la Fundacién con los presidentes de ambas instituciones, un re-
presentante de cada una de ellas, asi como un representante de los
pacientes.

Nuestro deseo en seguir trabajando para lograr el fin dltimo de
la Fundacién, que es mejorar la calidad de vida de todos nuestros
pacientes.

Héctor Escobar
Presidente del Patronato



Patronato: composicion

PRESIDENTE DR. HECTOR ESCOBAR CASTRO

Licenciado en Medicina y Cirugia por la Universidad de Salamanca
Doctor en Medicina y Cirugfa por la Universidad de Sevilla
Profesor Asociado de la Universidad de Alcala de Henares de Madrid
Jefe de la Unidad de Fibrosis Quistica del H. Ramén y Cajal de Madrid
Primer Presidente de la Sociedad Cientifica de Lucha contra la
Fibrosis Quistica de Espaia

GERENTE D. JOSE MANUEL JIMENEZ ARANA

Doctor Ingeniero Industrial

En periodos sucesivos desempend cargos de Presidente Ejecutivo
en Empresas del Sector energético en Espafia y Francia

Profesor en la Escuela Superior de Ingenieros Industriales de Madrid
Miembro del Consejo de Administracién de varias sociedades
Recientemente jubilado, desarrolla su actividad en diversos
comités éticos

INTERVENTOR DR. JULIO MUNOZ MARTIN DE LA CAMARA
Licenciado en Medicina y Cirugfa por la Universidad de Madrid
Radidlogo del Hospital Ramén y Cajal de Madrid

Esposo de la Dra. Sira Carrasco

SECRETARIO DR. JAVIER MANZANARES

Licenciado en Medicina y Cirugfa por la Universidad Complutense
de Madrid

Pediatra del hospital Doce de Octubre de Madrid
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VOCALES

DRA. LUCRECIA SUAREZ CORTINA

Licenciada en Medicina y Cirugia por la Universidad de Salamanca
Doctora en Medicina y Cirugia por la Universidad de Alcala de
Henares de Madrid

Profesora Asociada de la Universidad de Alcala de Henares de Madrid
Pediatra del Hospital Ramén y Cajal de Madrid

DR. MANUEL LOPEZ SANCHEZ SOLIS

Licenciado en Medicina y Cirugia

Doctor en Medicina

Jefe de Servicio de Pediatria del H. Virgen de la Arraixaca de Murcia
Pertenece actualmente al Patronato en calidad de miembro de la
Sociedad Espanola de Fibrosis Quistica

DNA. MARIA JOSE PLANA
Pertenece actualmente al Patronato en calidad de Presidenta de la
Federacion Espaiiola de Fibrosis Quistica

DR. JAVIER DE GRACIA

Licenciado en Medicina y Cirugia

Doctor en Medicina

Neumdlogo del Hospital Vall d"Hebrén de Barcelona

Pertenece actualmente al Patronato en calidad de miembro de la
Sociedad Espanola de Fibrosis Quistica

DNA. ESTHER SABANDO
Pertenece actualmente al Patronato en calidad de miembro de la
Federacion Espaiiola de Fibrosis Quistica

D. FERNANDO MORENO PIZARRO

Pertenece actualmente al Patronato en calidad de representante de
los enfermos adultos de la Federacién Espafola de Fibrosis Quistica
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La Fibrosis Quistica

La Fibrosis Quistica es una enfermedad hereditaria que se trans-
mite de padres a hijos de forma autosémica recesiva.

Aproximadamente, uno de cada veinticinco adultos es portador
del defecto genético y uno de cada tres mil recién nacidos desarro-
lla la enfermedad.

Cuando el padre y la madre son portadores del defecto genéti-
co, en cada embarazo el riesgo de tener un hijo enfermo es del 25%.

En 1989 se descubri6 el defecto genético que se encuentra lo-
calizado en el brazo largo del cromosoma 7.

En el momento actual atin no se dispone de ningln tratamiento
que cure la enfermedad, aunque si existen maltiples medicamentos
y medidas que permiten mejorar notablemente la expectativa y ca-
lidad de vida de estos pacientes.

Los logros de la investigacion que actualmente se realiza en mu-
chos paises permiten esperar que en un futuro préximo haya una es-
peranza real de curacion.



Progresos en investigacion
de la Fibrosis Quistica

* 1989

Se descubre el gen de la fibrosis quistica (FQ) y la proteina al-
terada del mismo (CFTR) por los cientificos Lap Chee Tsui y John R
Riordan del Hospital for Sick Children en Toronto y FS Collins de
la Universidad de Michigan.

Se publica el primer trabajo fundamentado que demuestra la im-
portancia de la nutricion en el prondstico de la enfermedad.

e 1990
Se inician los primeros estudios encaminados a lograr la apli-
cacion de la terapia génica en la practica clinica.

* 1991

Se contintian investigando nuevos farmacos para modificar el de-
fecto génico. Se sugiere que el ATP-UTP puede ser (til para modi-
ficar la viscosidad del moco de los pacientes con FQ.

* 1992

La Fundacién Norteamericana apoya las investigaciones que
crearon el primer modelo animal de FQ, lo que permite avanzar
en la investigacion sobre terapia génica y otras terapias farmaco-
l6gicas.

Las nuevas tecnologfas permiten producir grandes cantidades de
la proteina CFTR en el laboratorio, lo que facilita tratamientos efec-
tivos in vitro.
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Los cientificos desarrollan nuevos métodos de terapia génica in-
troduciendo vectores virales en las fosas nasales y en el pulmén de
los pacientes con FQ.

e 1993

Se intensifican los estudios de la terapia génica en EE UU, en el
Reino Unido y otros pafses europeos.

Cientificos de la Universidad de lowa publican las primeras mo-
dificaciones de las membranas celulares de pacientes con FQ co-
rregidas por medio de terapia génica.

Se aprueba el uso de la Dornasa alfa (Pulmozyme), para utili-
zacién en pacientes con FQ.

e 1994

Se inician dos estudios adicionales sobre la terapia génica.

Se dan las primeras dosis repetidas de terapia génica a pacien-
tes con FQ.

* 1995

Un estudio demuestra que la administracién de ibuprofeno re-
duce la inflamacién pulmonar de los pacientes con FQ.

Se inicia el primer estudio con terapia génica aerosolizada y el
primero de terapia génica con liposomas como vectores no virales.

Comienza un nuevo estudio de terapia génica usando el adeno-
virus como vector.

° 1996

Investigadores de la Universidad de lowa encuentran la prime-
ra evidencia que permite explicar por qué los pacientes con esta en-
fermedad son tan susceptibles a la infeccion bacteriana crénica por
Pseudomonas aeruginosa.

Mas de 100 pacientes inician su primer tratamiento experimen-
tal con terapia génica en EE UU.
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e 1997

Se aprueban los estudios del CPX en pacientes con FQ, farmaco
que parece corregir el defecto de la proteina alterada (CFTR).

Cientificos de la Universidad de Pensilvania identifican una mo-
[écula que podria explicar la conexion entre los defectos de las cé-
lulas de los pacientes con FQ v las infecciones pulmonares.

Se completa el mapa genético de la estructura de la Pseudo-
monas aeruginosa, lo que permite desarrollar nuevos farmacos fren-
te a la misma.

La Food and Drug Administration aprueba el uso de la tobrami-
cina en solucidn para inhalacion (TOBI).

°* 1998

Se crea un programa para estimular a las compafifas farmacéu-
ticas a que desarrollen nuevos tratamientos para la FQ, proporcio-
nando la infraestructura necesaria para favorecer estudios clinicos
en fases precoces.

Se inician estudios con duramicina, farmaco que parece corre-
gir el movimiento de cloro y sodio de las vias aéreas.

Se aprueban estudios con DMP777, una droga antielastasa que
modifica la viscosidad del moco.

Se inicia el uso de meropenem, un nuevo antibiético anti-Pseu-
domonas aeruginosa.

°* 1999

Se pone nuevamente de actualidad el papel de los acidos grasos
en la patogenia y tratamiento de la FQ.

Se demuestra que la administracion de dcido docosahexanoico
(DHA) a ratones-CFTR+ produce una mejoria en la morfologia del
pancreas y del intestino y reduce la infiltracion de neutréfilos indu-
cida por Pseudomonas en el pulmén.

El disbalance entre el 4cido araquidénico aumentado, y el DHA
disminuido, en las células de los pulmones y pancreas podria ex-
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plicar los sintomas de la FQ. Trabajos experimentales demuestran la
normalizacion de esta situacion con la administracion de un lipido
sintético que integra DHA independiente de la lipasa pancreatica
y que consigue eliminar los sintomas en ratones CFTR-.

* 2000

Consenso Europeo sobre el tratamiento de la infeccién por Pseu-
domonas aeruginosa.

Miltiples trabajos hacen énfasis en la importancia del despista-
je neonatal, demostrando la mejor situacion nutricional de los pa-
cientes diagnosticados en el periodo neonatal.

e 2001

Se demuestra la utilidad de la azitromicina como tratamiento an-
tiinflamatorio-inmunomodulador en pacientes con FQ.

Se demuestra el efecto antiinflamatorio de los antileucotrienos.

Se demuestra la utilidad de la administracién de beta-carote-
nos como antioxidantes en pacientes con FQ.

° 2002

Puesta en marcha por la Fundacion Americana de FQ de una red
nacional para el desarrollo de estudios multicéntricos, que permita
acelerar los resultados sobre la eficacia de nuevos farmacos aplica-
bles a estos enfermos.

Nuevos estudios con azitromicina demuestran su eficacia en la me-
jorfa de la funcion pulmonar y en la reduccion de hospitalizaciones.

* 2003

Se inician estudios en fase Il con dextrano en aerosol. Este tra-
tamiento podria prevenir la adherencia de P. aeruginosa'y Burkhol-
deria cepacia a las células del pulmén.

En diciembre de 2003, el Dr. Jim Hu, de Toronto, describe un
nuevo vector para la terapia génica.
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° 2004

Cientificos de la Universidad de Carolina del Norte crean un ra-
ton con una patologia similar a la de los pacientes con FQ.

La asociacion canadiense de Fibrosis Quistica comunica que la
edad media de los pacientes con FQ en su pais ha aumentado de
35,9 afios en 2001 a 37 afos en el 2002.

* 2005

Se publica en New England Journal of Medicine un prestigio-
sos estudio sobre los genes modificadores y su influencia en la gra-
vedad de la FQ.

En el Congreso Americano de FQ se comunican algunos resul-
tados prometedores con antioxidantes y suero salino hipertonico.

En estudios en fase Ill con aztreonam aerosolizado se demuestra
que es un farmaco seguro.



Fines de la Fundacion

Los fines de la Fundacion recogidos en sus estatutos son:

* Fomentar y desarrollar la investigacion sobre la Fibrosis Quisti-
ca. El Objetivo basico es la investigacion, desarrollo y divulga-
cién de las técnicas y tratamientos de esta enfermedad, asi co-
mo el fomento, impulso y apoyo de actividades formativas.

* Perfeccionamiento de los profesionales encargados de atender
a los pacientes con fibrosis quistica y de formar futuros médi-
cos especialistas. Es imprescindible la formacién continuada y
la adquisicion de nuevos conocimientos tedricos-practicos por
parte de aquellos que tienen una responsabilidad directa en la
atencion sanitaria.

* Fomentar el intercambio entre los profesionales y organismos
nacionales y extranjeros de reconocida solvencia cientifica en el
campo de la fibrosis quistica.

e Creacion de fondos de ayuda para los médicos en formacién y
para aquellos que estando ya formados deseen actualizarse en
aspectos puntuales.

 Divulgar por medios escritos o audiovisuales, la labor cientifi-

ca auspiciada por la Fundacion y los nuevos conocimientos
sobre la enfermedad.
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* Fomentar y desarrollar la investigacion en lo que atafie al co-
nocimiento del defecto bésico de la fibrosis quistica y de la efi-
cacia de posibles tratamientos presentes y futuros que condicio-
nen una curacion o una mejoria de estos pacientes.

Para poder desarrollar estos fines, la Fundacion promueve fon-
dos de Ayuda destinados a profesionales que deseen mejorar su for-
macion, participando en cursos, congresos y realizando estancias
en centros de alta cualificacion dedicados a la atencién de pacien-
tes con fibrosis quistica. Asimismo, la Fundacion organiza reunio-
nes cientificas para divulgar estos conocimientos, obtener consen-
sos de actuacion y apoyar el desarrollo de lineas de investigacion
basica y clinica que puedan redundar en un mejor conocimiento y
tratamiento de la enfermedad.



Actividades 2003

A partir de 1998, el Patronato de la Fundacion decidié institu-
cionalizar un dia al afio, una jornada cientifica relacionada con la fi-
brosis quistica. Asi nacieron los Encuentros anuales de la Fundacion
que se proponen como un foro de discusién y toma de posturas con-
sensuadas sobre todos los temas referentes a la enfermedad.

ENCUENTROS / 2003
* Inauguracion por el Dr. José Luis Alvarez Sala

* Puesta al dia sobre “Vacunacién contra Pseudomonas aerugi-
nosa: Estado actual de los conocimientos”. Dr. Alois B. Lang.

* Discusion y propuesta de metodologia para la vacunacién. Mo-
derador: Dr. Martin Navarro.

* Pancreatitis Crénica: Bases genéticas y relacion con FQ. Discusion
y andlisis de la situacién en la poblacion FQ espanola. Moderador:
Dr. Juan Ferrer. Ponentes Dra. Teresa Casals y Dra. Luisa Guarner.

¢ Estado actual del uso de macrolidos como tratamiento antiin-
flamatorioinmunomodulador. Coordinador: Dr. Luis Mdiz. Po-
nentes Dras. Silvia Gartner, Rosa Girén, M Teresa Martinez y
Concepcién Prados.

* Presentacion de resiimenes de proyectos financiados por la Fun-
dacion.
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Ayudas a la investigacion

Durante el afio 2003 se convocaron dos ayudas para investiga-

cion:

Beca Solvay Pharma dotada con 6.000 €, concedida al Proyec-
to “Mecanismos de transporte ionico en células ductulares del
pancreas de ratones con fibrosis quistica” cuyo investigador prin-
cipal es el Dr. José Julian Calvo Andrés, del Departamento de Fi-
siologfa y Farmacologia de la Universidad de Salamanca.

32 Beca Rafael Riva dotada con 11.400 €. Qued6 desierta.



Actividades 2004

ENCUENTROS / 2004
* Inauguracion por el Dr. Rafael Matesanz. Presidente de la Co-
mision de Trasplantes del Consejo de Europa.

* Puesta al dia sobre “Embarazo y Fibrosis Quistica”. Dra. Mer-
cedes Jafez, del Hospital La Paz de Madrid, seguida de la pre-
sentacion de los datos epidemioldgicos en Espafia, con discu-
sién y propuesta de metodologfa para la planificacién y control
del embarazo. Moderador Dr. Andrés Bahamonde. Hospital La
Fe de Valencia.

¢ Puesta al dia sobre “Ultimos avances en Fibrosis Quistica e in-
fertilidad masculina” a cargo del Dr. Juan Alvarez del Centro de
Infertilidad Masculina ANDROGEN La Coruna. Harvard Medi-
cal School, Boston.

* Puesta al dia y datos epidemiolédgicos en Espaiia sobre “Tras-
plante Pulmonar en Fibrosis Quistica”. Moderador: Dr. José M?
Borro, del Hospital Juan Canalejo, La Corufia. Discusién a car-
go de un representante de cada una de las Unidades Trasplan-
tadoras de nuestro pais. Dres. Luis Mdiz (Hospital Ramén y Ca-
jal, Madrid), Antonio Roman (Hospital Vall d"Hebrén, Barcelona),
Angel Salvatierra (Hospital Reina Soffa, Cérdoba), Amparo Solé
(Hospital La Fe, Valencia), Andrés Varela (Hospital Puerta de Hie-
rro, Madrid) y Felipe Zurbano (Hospital Marqués de Valdecilla,
Santander),
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Presentacion de la Beca Rafael Riva para Ayuda al Registro de
FQ. Presentacion del resumen del trabajo “Impacto de las mu-
taciones en el gen CFTR sobre el procesamiento y actividad fun-
cional de la proteina. Implicaciones para una terapia racional.”
David de Semir Frappard, Joseph M?* Ardn Perramén, Teresa Ca-
sals Senent, Sara Larriba Bartolomé, del IRO, Barcelona.

Asamblea Extraordinaria de la Sociedad Espafola de Fibrosis
Quistica.



Ayudas a la investigacion

Durante el afo 2004 se concedi6 una Ayuda a la Investigacion,
la Beca Rafael Riva para Ayuda al Registro de la FQ hecha pu-
blica durante los ENCUENTROS 2004 y dotada con 6.000,00 €.
Esta Ayuda iba dirigida al personal de las unidades hospitala-
rias que inscribiese a sus pacientes en el Registro.



Actividades 2005

ENCUENTROS / 2005

Puesta al dia sobre “Recomendaciones espaiolas del tratamiento
antimicrobiano frente a la colonizacion pulmonar por P. aeru-
ginosa en FQ”. Dr. Rafael Cantén, Hospital Ramén y Cajal, Ma-
drid.

Conferencia: “Micobacterias en FQ: ;Hay que tratar los aisla-
mientos de micobacterias ambientales?”. Dr. José Caminero,
Hospital Dr. Negrin, Las Palmas de Gran Canaria

Conferencia de la Profesora Pamela Davis de la Case Western
Reserve University. Cleveland, EE UU: “Moving CF Therapies
from Bench to Bedside” (nuevos tratamientos de FQ: de la in-
vestigacion a la practica).

Inauguracion por el Sr. D. José Bono. Ministro de Defensa

Presentacion: “Nuevo dispositivo para medicacion inhalada: E-
flow Rapid”. John Fonseca. Departamento Médico de Pari.

Mesa redonda: Importancia de la nutricion en los pacientes con
FQ. Moderadora: Dra. Margarita Alonso Franch. Hospital Clini-

co Universitario Valladolid.

Importancia del soporte nutricional en pacientes con FQ. Dr.
Gabriel Olveira. Hospital Carlos Haya, Malaga.
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Suplementos nutricionales: cuando, como y cudles. Dr. Luis Mi-
guel Luengo. Hospital Infanta Cristina, Badajoz.

Importancia de los suplementos enriquecidos con DHA en el
tratamiento nutricional de la FQ: estudio clinico. Dr. Benja-
min Martin. Hospital General de Tarrassa, Barcelona.

Conclusiones y propuesta de consenso para el soporte nutri-
cional. Dra. Margarita Alonso Franch.



Ayudas a la investigacion

Durante el afio 2005 se convocé una Ayuda a la Investigacion
de 18.000,00 € hecha publica en los ENCUENTROS 2005 y fa-
llada el 30 de diciembre de 2005 y que se concedid al proyec-
to “Actividad antimicrobiana de kaliocina-1 sobre patégenos
asociados a la FQ”. Presentado por José Fernando Fierro Roza,
Carlos Alfredo Bousofio Garcia y M? Teresa Andrés Gomez de la
Escuela de Estomatologia, Laboratorio de Microbiologia Oral de
la Universidad de Oviedo.

Ayuda de 200 délares a la Dra. Raquel Barrio, de Endocrinolo-
gia Pediatrica del Hospital Ramén y Cajal, para los costes de la
publicacién del articulo “Insulin secretion abnormalities and cli-
nical deterioration related to impaired glucosa tolerante in cystic
fibrosis”.



Publicaciones 2003-2005

El consenso surgido de los Encuentros 2002, “Tratamiento An-
tibidtico Intravenoso domiciliario en la Fibrosis Quistica”, fue
publicado en el afo 2003 por la Fundacion y en Arch Bronco-
neumol 2003; 39 (10): 469-475.

El documento surgido de los Encuentros 2003, “Estado actual
del uso de macrélidos como tratamiento antiinflamatorio/in-
munomodulador”, fue publicado en el afio 2004 en Med Clin
(Barc) 2004; 122 (8): 311-316.

El consenso surgido de los Encuentros 2005, “Tratamiento nu-
tricional en la Fibrosis Quistica”, fue publicado por la Funda-
cion.



Pagina Web de la Fundacion

La pagina web de la Fundacion es el medio de expresion y co-
municacién de la Fundacién.

Recibe mas de 3.400 visitas mensuales y dispone de enlaces pa-
ra facilitar el acceso a documentacidn cientifica.

La pagina se actualiza permanentemente y permite la recogida
de datos de las diferentes Unidades y también la puesta en marcha

de protocolos de trabajo multicéntricos.

A través de esta direccion se recibe correspondencia de todo el
mundo, especialmente de los paises de habla castellana.

La direccion es:

www.fundacionfibrosisquistica.org









