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Tendances scientifiques
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Descubre las Academias
Nacionales de Medicina
y de Cirugia de México
y Francia, a través de su
produccion cientifica,
programas y eventos.

Découvrez les Académies
nationales de médecine et
de chirurgie du Mexique
et de France, a travers leur
production scientifique,
leurs programmes et leurs
événements.

Para profesionales y estudiantes de la salud,

la educacion y el bienestar de la-Red.Hispano
parlante y francéfona. Este boletin, en el estado
actual de sindemia, esta asociado al Programa
“Ciencia Abierta UNESCO y Una Salud OMS”.

Pour les professionnels et étudiants de la santé,
de I'éducation et du bienétre du Réseau hispa-
nophone et francophone. Cette bulettin en ['état
actuel dela syndémie est associée au programme
Q} “UNESCO Science Ouverte et Une Santé OMS”.
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Enlaces Médicos Francia-México
Liens Médicaux France-Mexique

Mexicanos Académicos en Francia / Le mexicains: Académiques en France

Academia Nacional de Medicina de Francia:
Acad. J. Armando Barriguete Meléndez O% (assoc), Acad. José Angel Cordova Villalobos® (assoc),
Acad. Enrique Graue Wiechers (assoc) y Acad. Luis Miguel Gutiérrez® (corresp).

Academia Nacional de Cirugia de Francia:
Acad. Rafael Alvarez Cordero, Acad. J. Armando Barriguete Meléndez o¥ (hon), Acad. José Angel
Cordova Villalobos®, Acad. Acad. Felipe Cruz Vega, Acad. Enrique Graue Wiechers, Acad. Francisco
Navarro Reynoso, Acad. Alejandro Reyes Fuentes y Acad. Alejandro Reyes Sanchez.

Franceses y Latinoamericanos Académicos en México /

Les Francais et Latino-Américains: Académiques au Mexique

Acad. Jacques Baulieux 0% (hon), Acad. André Laurent Parodi 0% (hon),
Acad. Armando Basso® (hon) y Acad. Philippe Marre*.

* En proceso de aprobacion / En attente d’approbation

Asesoramiento al Consulado General de Francia / Conseil prés le Consulat Général de France

Dra. Diana Morales Heinen, Dr. Alberto AznarJean, Dr. Raymundo Nuiez y Dr. J. Armando Barriguete M.*

Paises invitados de honor / Pays invités d’honneur

Argentina / L’Argentine: Acad. Armando Basso 0*, Colombia / La Colombie: Sergio Rodriguez Azuero®,
Canada Quebec/ Canada Québec: Renée OueIIet*, Costa Rica / Costa Rica: Alejandro Batalla*, Chile / Chili:
Claude Mauro®;, Guadaloupe Antillas / Antillés Fr: Theodore Opheltes*, Guatemala / Guatemala: Jacques
Seidner O*, Emmanuel Seigner*, Peru / Pérou: Fabiola Leén Velarde*, México/ Mexique: Carmen Aristegui*
, Bernardo G(’)mez-Pimienta*, Carlos Couturier*, Marruecos / Maroc, Venezuela / Venezuela: José Duque*.

Coordinacion editorial / Coordination éditoriale

J. Armando Barriguete M.*, Miguel A. Mejia, Jorge M. Sanchez G., Javier Davila T., Francisco Navarro R.,
Gerzain Oledo, Jeimy Duefias, Rubén Jiménez y Liliana Hernandez.
editorial@enlaces-medicos-francia-mexico.mx

o
Salud /K Academia

Iniciativa de las comisiones de México-Francia y ECNT de las cuatro academias, y de la FFMM IAP, la SMLH
México y SMLH Ameriques, y del Consejo Estratégico Franco Mexicano.
Initiative des commissions Mexique-France et MCNT (maladies chroniques non transmissibles) des 4
Académies et du Conseil Strategique franco-mexicain.

Sociedad internacional de los condecorados con la orden nacional de la Legién de Honor de Francia, unidos para la promocion de la educacion y valores
universales para todos. / Société internationale des médaillés de I'ordre national de la Légion d’honneur de France, unis pour la promotion de I"éducation et
des valeurs universelles pour tous
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Academias / Académies

ACADEMIA MEXICANA DE CIRUGIA (AMC) - http://www.amc.org.mx

L'Académie mexiquenne de Chirurgie

Presidente / Président Vicepresidente / Vice-président
Acad. Dr. Felipe Cruz Vega Acad. Dr. Miguel Angel Mercado Diaz
N
O
Secretario general / Secrétaire général Tesorero / Trésorier
Acad. Dr. Javier Davila Torres Acad. Dr. Juan Manuel Guzman Gonzalez

L'ACADEMIE NATIONALE DE CHIRURGIE (ANCF) - http://lwww.academie-chirurgie.fr

Academia Nacional de Cirugia de Francia

Presidente / Président Vicepresidente / Vice-président
Philippe Marre Albert-Claude Benhamou :”@
/
Secretario general / Secrétaire général Tesorero / Trésorier
Hubert Johanet Philippe Topart

ACADEMIA NACIONAL DE MEDICINA DE MEXICO (ANMM) - http://www.anmm.org.mx/

L'Academie Nationale de Médecine, México

Presidente / Président Vicepresidente / Vice-président
Dr. José Halabe Cherem Dr. German E. Fajardo Dolci _,,
O
Secretario general / Secrétaire général Tesorero / Trésorier
Dra. Mayela De Jesus Rodriguez Violante Dr. Juan Miguel Abdo Francis

Academia Nacional de Medicina Francesa

L'’ACADEMIE NATIONALE DE MEDECINE (ANMF) - http://www.academie-medecine.fr \V%éﬁm’:t

Presidente / Président Vicepresidente / Vice-président Secretario perpetuo / Secrétaire perpétuel
1re division 2e division 1re division
Bernard Charpentier Patrice Tran Ba Huy Jean Francois Allilaire
<\
Secretario adjunto / Secretaire adjoint Tesorero / Trésorier Tesorero / Trésorier 7@
Pierre-Francois Plouin Jacques Rouése Tre division

Jacques Rouésse



4 Tendances scientifiques franco-mexicaines en santé et éducation

ENLACES MEDICOS®

rancia - Méxicos

Tendencias cientificas
FRANCO-MEXICANAS EN
SALUD Y EDUCACION

Tendances scientifiques
franco-mexicaines en santé
et éducation

Para profesionales y estudiantes
de la salud, la educacion y el
bienestar de la Red Hispano
parlante y francéfona. Enlaces
Médicos esta asociado al
Programa “Ciencia Abierta
UNESCO y Una Salud OMS”.

Pour les professionnels et étudiants
de la santé, de ['éducation et du
bien-étre du Réseau hispanophone
et francophone. Enlaces Médicos
est associée au programme
“UNESCO Science Ouverte et Une
Sante OMS”.
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MALADIES RARES

El objetivo de esta iniciativa es conocer

y difundir las publicaciones cientificas,
programas y eventos de cuatro importantes
academias nacionales de México y Francia:
Academia Mexicana de Cirugia (AMC);
Academia Nacional de Cirugia de Francia
(ANCF); Academia Nacional de Medicina
de Francia (ANMF); Academia Nacional de
Medicina de México (ANMM). El trabajo
conjunto franco-mexicano, asociado al
programa de Ciencia Abierta de la UNESCO,
nos ha permitido desarrollar contenidos
muy eficaces para la educacién, la vida y la
formacién profesional continua. Un aporte
muy interesante para la Francofonia en
América Latina.

<, #5 ENFERMEDADES RARAS

Le but de cette initiative est de connaitre et
de diffuser les publications scientifiques, les
programmes et les événements de quatre
grandes académies nationales du Mexique et
de la France : Academia Mexicana de Cirugia
(AMC) ; Académie nationale de chirurgie

de France (ANCF) ; Académie nationale de
médecine de France (ANMF) ; Académie
nationale de médecine du Mexique (ANMM).
Le travail conjoint franco-mexicain, associé
au programme Science ouverte de 'UNESCO,
nous a permis de développer des contenus
tres efficaces pour I'éducation, la vie et la
formation professionnelle continue. Un
apport fort intéressant pour la francophonie
dans I Amérique Latine.

ACADEMIA MEXICANA DE CIRUGIA (AMC) - http://lwww.amc.org.mx >

L'’Académie mexiquenne de Chirurgie

4

La Academia Mexicana de Cirugia tiene la coleccion
general, un conjunto organizado de libros, tesis y
monografias que tratan sobre temas especificos re-
lacionados con el area de la Academia Mexicana de
Cirugia.

Ademas, cuenta con la coleccién de consulta que es
el conjunto organizado de diccionarios, enciclope-
dias, bibliografias, manuales, atlas, directorios etc.,
que ofrecen informacion breve y precisa. También,
podra encontrar la coleccién de hemeroteca, el con-
junto organizado de publicaciones perioédicas, como
revistas, boletines, anuarios etc. Esta coleccién es
la mas importante para la biblioteca por contener
la informacién mas reciente dentro del campo de
estudio.

La biblioteca esta situada en Av. Cuauhtémoc 330, 3er
piso Bloque B de la Unidad de Congresos del Cen-
tro Médico Nacional Siglo XXI, Colonia Doctores, C.P.

L'Académie mexicaine de chirurgie possede la collec-
tion bibliographique générale, qui est un ensemble
organisé de livres, de theses et de monographies qui
traitent de sujets spécifiques liés au domaine de I'Aca-
démie mexicaine de chirurgie.

De plus, il dispose de la collection de consultation, qui
est I'ensemble organisé des dictionnaires, encyclopé-
dies, bibliographies, manuels, atlas, répertoires, etc., qui
offrent des informations bréves et précises. Vous pou-
vez également trouver la collection de la bibliotheque
des journaux, I'ensemble organisé des publications pé-
riodiques, telles que les magazines, les bulletins d'infor-
mation, les annuaires, etc. Cette collection est la plus
importante pour la bibliotheque car elle contient les in-
formations les plus récentes dans le domaine d'étude.

La bibliothéque est située Av. Cuauhtémoc 330, 3e
étage, Bloc B de I'Unité des Congres du Centro Mé-
dico Nacional Siglo XXI, - Le XXle siécle - Colonia



06720, CDMX, México. Los horarios de atencion no

G} son publicados, por lo que lo invitamos a llamar a los

teléfonos 55 5761 0574 y 55 5588 0458 para resolver
cualquier duda.

https://www.amc.org.mx/pdf/2016EstatutosyRe-
glamentosAMC.pdf

Academia Nacional de Cirugia de Francia

La biblioteca de la Academia de Cirugia, cuyo catalo-
go es de la antigua coleccién, esta ahora disponible en
el sitio web de la Academia. llustra tanto la historia de
la institucion que representa como la de la disciplina
a la que sirve.

La constitucion de la antigua coleccion actual de la
Academia de Cirugia se remonta al siglo XIX. Incluye
aproximadamente 1280 titulos en 2230 volumenes,
incluidos 35 titulos impresos en el siglo XVI, 112 en el
siglo XVIl'y 360 en el siglo XVIII. Las obras del siglo XIX
representan cerca del 40%, lo que se justifica tanto
por la historia de la cirugia, cuyos grandes cimientos
se sentaron entonces, como por la vocacién primor-
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Doctores, C.P. 06720, Mexico, Mexique. Les horaires
d'ouverture ne sont pas publiés, nous vous invitons
donc a appeler le 55 5761 0574 et le 55 5588 0458
pour répondre a vos éventuelles questions.

https://lwww.amc.org.mx/pdf/l2016EstatutosyRe-
glamentosAMC.pdf

L'’ACADEMIE NATIONALE DE CHIRURGIE (ANCF) - http://lwww.academie- chlrurgle g

La bibliotheque de I"Académie de Chirurgie, dont le
catalogue du fonds ancien est désormais consultable
sur le site de I"’Académie, illustre aussi bien I'histoire
de Iinstitution qu’elle représente que celle de la disci-
pline qu’elle sert.

La constitution de I'actuel fonds ancien de I"’Acadé-
mie de Chirurgie remonte donc au XIXe siecle. Il com-
prend environ 1280 titres en 2230 volumes, dont 35
titres imprimés au XVle siecle, 112 au XVlle siecle, et
360 au XVllle siecle. Les ouvrages du XIXe siécle en
représentent prés de 40%, ce qui se justifie aussi bien
par I'histoire de la chirurgie, dont les grandes bases
furent alors posées, que par la vocation premiére des
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dial de las colecciones al servicio de los miembros de
la Academia, mas orientadas al progreso que al desa-
rrollo. la historia de su practica.

El libro mas antiguo de esta colecciéon, un incunable
impreso en Venecia en 1498, retine los famosos trata-
dos de Guy de Chauliac, Roger y Lanfranc.

Las ilustraciones mas hermosas estan hechas por
anatomistas, como Fabrizio d’Aquapendente (1533-
1619), Giovanni Ingrassia (1510-1571), Giovanni
Battista Morgagni (1682-1771), el grabador Gautier
d'Agoty (1716-1795) - cuya técnica particular produ-
ce un efecto comparable al de la pintura al 6leo - en
Myologie complette en color y tamafio natural, Paris
1746, o Antoine Scarpa (1752-1832): Tabulee nevro-
logicee ad illustrandam historiam anatomicam, Pavie,
1794 y Jean-Marc Bourgery ( 1797-1849): Tratado
completo sobre la anatomia del hombre, incluida la
medicina operatoria, Paris, 1840-1854.

https://lwww.academie-chirurgie.fr/bibliotheque/
fonds-ancien

collections a servir les membres de I’Académie, plus
orientés vers les progres que vers |'histoire de leur
pratique.

Le livre le plus ancien de cette collection, un incunable
imprimé a Venise en 1498, rassemble les célébres trai-
tés de Guy de Chauliac, Roger et Lanfranc .

Les illustrations les plus belles sont le fait des anato-
mistes, comme Fabrizio d’Aquapendente (1533-1619),
Giovanni Ingrassia (1510-1571), Giovanni Battista
Morgagni (1682-1771), le graveur Gautier d’Agoty
(1716-1795) - dont la technique particuliere produit un
effet comparable a celui de la peinture a |" huile- dans la
Myologie complette en couleur et grandeur naturelle,
Paris 1746, ou encore Antoine Scarpa (1752-1832) : Ta-
bulee nevrologice ad illustrandam historiam anatomi-
cam, Pavie , 1794 et Jean-Marc Bourgery (1797-1849):
Traité complet de I'anatomie de I'homme comprenant
la médecine opératoire, Paris, 1840-1854.

https://www.academie-chirurgie.fribibliotheque/
fonds-ancien

ACADEMIA NACIONAL DE MEDICINA DE MEXICO (ANMM) - http://www.anmm.org.mx/

L' Academie Nationale de Médecine, México

La Academia Nacional de Medicina de México tiene
en su acervo cultural una lista de publicaciones perio-
dicas, como lo son el Boletin de Informacién Clinica
Terapéutica y el Boletin de la Academia. Ademas, ha
publicado libros sobre temas de salud publica entre los
que destacan: Obesidad en México, Envejecimiento y
salud, La importancia de los determinantes sociales
de la salud y Programa de Actualizacién Continua en
Neonatologia.

Su biblioteca resguarda una videoteca y una fototeca
gue esta a disposicion del publico en general.

Si estd interesado en acudir, la biblioteca esta ubica-
da en: Av. Cuauhtémoc 330 Unidad de Congresos del
Centro Médico Nacional S XXI, Col.Doctores, 06725
CDMX, México. Tiene un horario de atenciéon de lunes
aviernesde 10 a 15 h.

https:/Ibiblioteca-de-la-academia-nacional-de-
medicina-de.negocio.site/

L'Académie nationale de médecine du Mexique pos-
séde dans son patrimoine culturel une liste de publica-
tions périodiques, telles que le Bulletin d’information
clinique thérapeutique et le Bulletin de I’Académie. De
plus, il a publié des livres sur des questions de santé
publique, notamment : Obésité au Mexique, Vieillisse-
ment et santé, L'importance des déterminants sociaux
de la santé et le Programme de mise a jour continue
en néonatologie.

Sa bibliotheque abrite une vidéothéque et une photo-
theque accessibles au grand public.

Sivous étes intéressé ay assister, la bibliotheque est si-
tuée a: Av. Cuauhtémoc 330 Unité Congres du Centro
Médico Nacional Siglo XXI, - Le XXle siécle - Col.Doc-
tores, 06725 Mexico, Mexique. Il est ouvert du lundi
au vendredi de 10h a 15h.

https://biblioteca-de-la-academia-nacional-de-
medicina-de.negocio.site/
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Academia Nacional de Medicina Francesa

A lo largo de su historia, la Academia de Medicina
Francesa ha otorgado numerosos premios, la mayoria
de las veces fundados como resultado de las disposi-
ciones testamentarias de médicos o filantropos adine-
rados. La Biblioteca guarda gran parte de los recuerdos
gue contribuyeron a estos premios. Varias entradas te
invitaran, a través de la exploracién de un premio en
su conjunto o de una tesis particular, a descubrir toda
su riqueza y diversidad.

La biblioteca es reservada para los miembros de la
Academia y es accesible para las personas que justi-
fiquen una investigacion, mediante la presentacion
de un documento de identidad y, para los estudiantes
graduados, una carta de presentacion del director de
la investigacion.

Consulta in situ. Préstamo de libros y préstamo interbi-
bliotecario reservado a los miembros de la Academia.

Biblioteca de la Academia Nacional de Medicina 16,
rue Bonaparte 75006 PARIS

Horario de apertura:

Para los miembros de la Academia de lunes a viernes
de 10 a.m. a 18 h.

Para investigadores externos autorizados de lunes a
viernes de 10 a 18 h, excepto martes.

https://Ibibliotheque.academie-medecine.fr/

L'ACADEMIE NATIONALE DE MEDECINE (ANMF) - http://www.academie-medecine.fr
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Au cours de son histoire, I'’Académie de médecine a
décerné de nombreux prix, fondés le plus souvent a la
suite des dispositions testamentaires de médecins for-
tunés ou de philanthropes. La Bibliotheque conserve
une grande partie des mémoires ayant concouru a
ces prix. Plusieurs billets vous inviteront, a travers |'ex-
ploration d'un prix dans son ensemble ou d'un mé-
moire particulier, a en découvrir toute la richesse et la
diversité.

Bibliotheque Réservée aux membres de |I'’Académie,
la Bibliotheque est toutefois accessible aux personnes
justifiant d’une recherche, sur présentation d'une
piece d'identité et, pour les étudiants de deuxieme
cycle, d'une lettre d'introduction du directeur de re-
cherche.

Consultation sur place. Prét des ouvrages et prét entre
bibliotheques réservés aux membres de I’Académie.

Bibliotheque de I'’Académie nationale de médecine
16, rue Bonaparte 75006 PARIS

Horaires d'ouverture :

Pour les membres de I’Académie : du lundi au vendre-
dide 10ha 18 h.

Pour les chercheurs extérieurs autorisés : du lundi au
vendredi de 10 h a 18 h, sauf le mardi.

https:/Ibibliotheque.academie-medecine.fr/
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Conozca sobre las
Ultimas publicaciones de

las academias en el tema
de enfermedades raras

Renseignez-vous sur les

= publications des Académies

——
a—

pertinentes sur le théeme de
la maladies rares

L'ACADEMIE NATIONALE DE CHIRURGIE (ANCF) - http://www.academie- chlrurgle fr

Academia Nacional de Cirugia de Francia

ACTUALIZACION SOBRE EL TRATAMIENTO
QUIRURGICO DE LA ESPINA BIiFIDA EN EL UTERO

El mielomeningocele (MMC) representa una externa-
lizacion a nivel de la piel de la médula y las raices
debido al fallo en el cierre del tubo neural. Es una de
las malformaciones mas frecuentes del sistema ner-
vioso central con una incidencia variable de 1/500 a
1/2000 nacimientos en &reas geograficas. Se asocia
con una apertura anormal de los arcos vertebrales
posteriores (espina bifida), la mas comun a nivel lum-
bosacro. La tasa de deteccion prenatal de esta ano-
malia mediante ecografia es superior al 90%. Dada

LE POINT SUR LA CURE CHIRURGICALE DU SPINA
BIFIDA IN UTERO

La myéloméningocele (MMC) représente une exté-
riorisation a la peau de la moelle et des racines par
défaut de fermeture du tube neural. Elle représente
I'une des malformations du systéme nerveux central
la plus fréquente avec une incidence variant de 1/500
a 1/2000 naissances selon les zones géographiques.
Elle est associée a une ouverture anormale des arcs
postérieurs vertébraux (spina bifida), le plus souvent
au niveau lombo-sacré. Le taux de dépistage préna-
tal de cette anomalie par échographie est supérieur a



la grave discapacidad asociada con
esta malformacién, una gran mayoria
de parejas opta por la interrupcién mé-
dica del embarazo después de la infor-
macién prenatal.

https://lwwwa3.biusante.parisdescar-
tes.frlacadchir/sean/?cle_seance=663

https:/lyoutu.be/-np-rGA59g6E

LOS DESAFIOS DE LA CIRUGIA DE
REPARACION DEL
MIELOMENINGOCELE FETAL

El mielomeningocele (MMC) que co-
rresponde a un no cierre del tubo neural
es accesible para el diagndstico prenatal
por ecografia. Es responsable de graves
secuelas neuroldgicas que explican tan-
to las lesiones de la médula espinal a
nivel lumbosacro (anomalias motoras y
sensoriales de las extremidades inferio-
res y trastornos del esfinter) como tam-
bién anomalias cerebrales asociadas con
frecuencia (hidrocefalia y anomalia de
Arnold Chiarri) que pueden ser respon-
sables de retrasos tardios. adquisiciones
y retraso mental.

Para las parejas que deseen continuar
con el embarazo después del diagnostico
prenatal de MMC (aproximadamente 50
nifos por afo en Francia), la reparacion
quirlrgica se puede realizar mediante
una técnica quirdrgica convencional des-
pués de la laparotomia e histerotomia
maternas. Este enfoque estd asociado
con una morbilidad materna y fetal signi-
ficativa. Desde 2011, el profesor Jouannic
ha estado desarrollando un programa de
intervencion de reparacion de MMC en
el utero utilizando una técnica de fetoso-
copia menos invasiva con el objetivo de
reducir el riesgo de complicaciones ma-
terno-fetales relacionadas con la repara-
cion de MMC prenatal.

https://lwwwa3.biusante.parisdescar-
tes.frlacadchir/sean/?cle_seance=609
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90%. Compte tenu du handicap lourd qui est associé a cette malfor-
mation, une grande majorité des couples choisissent I'interruption
médicale de la grossesse apres information prénatale.

https://lwww3.biusante.parisdescartes.frlacadchir/sean/?cle_
seance=663

https:/lyoutu.be/-np-rGA596E
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LES ENJEUX DE LA CHIRURGIE FEETALE DE REPARATION DES
MYELOMENINGOCELES

La myéloméningocele (MMC) qui correspond a une non-fermeture
du tube neural est accessible au diagnostic prénatal par échogra-
phie. Elle est responsable de séquelles neurologiques lourdes ren-
dant compte a la fois des Iésions médullaires a I'étage lombo-sacré
(anomalies motrices et sensitives des membres inférieurs et troubles
sphinctériens) mais également des anomalies cérébrales fréquem-
ment associées (hydrocéphalie et anomalie d’Arnold Chiarri) pouvant
étre responsables d'un retard des acquisitions et d'un retard mental.

Pour les couples souhaitant poursuivre la grossesse aprés diagnostic
prénatal de MMC (environ 50 enfants par an en France), une répa-
ration chirurgicale peut étre réalisée par une technique de chirurgie
conventionnelle apres laparotomie maternelle et hystérotomie. Cette
approche est associée a une morbidité fcetale et maternelle non né-
gligeables. Le Professeur Jouannic développe depuis 2011 un pro-
gramme d’intervention in utero de réparation de la MMC utilisant
une technique foetosocopique moins invasive dans le but de réduire
le risque de complications materno-faetales liées a la réparation pré-
natal des MMC.

https:/lwwwa3.biusante.parisdescartes.frlacadchir/sean/?cle_
seance=609
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CONSENSO DE HEMOFILIA EN MEXICO

La hemofilia es un trastorno hemorragico con patréon
de herencia ligado al sexo, caracterizado por una in-
capacidad en la amplificacion de la coagulacién oca-
sionada por la deficiencia del factor VIII (hemofilia A o
clasica) o del factor IX (hemofilia B). La secuenciacion
de los genes involucrados en la hemofilia ha permiti-
do la descripcion y registro de las principales mutacio-
nes, asi como la correlacién con los diversos grados de
severidad. Las manifestaciones hemorragicas se rela-
cionan con los niveles de factor deficiente circulante,
afectando principalmente al sistema musculoesquelé-
tico y en particular a las grandes articulaciones (ro-
dillas, tobillos y codos). El presente documento hace
una revision y consenso de los principales aspectos
genéticos de la hemofilia, desde el patrén de herencia
y el concepto de mujeres portadoras, la fisiopatologia
y la clasificacion de la enfermedad, los estudios basicos y
de confirmacién ante la sospecha de hemofilia, y de los
diversos esquemas de tratamiento basados en la infusién
del factor de coagulacion deficiente hasta las terapias in-
novadoras libres de factor, asi como de las recomenda-

CONSENSUS SUR L'HEMOPHILIE
AU MEXIQUE

'hémophilie est un trouble hémor-
ragique a mode de transmission
lié au sexe, caractérisé par une in-
capacité a amplifier la coagulation
causée par un déficit en facteur VIlI
(hémophilie A ou classique) ou en
facteur IX (hémophilie B). Le sé-
guencage des genes impliqués dans
I'hémophilie a permis la description
et I'enregistrement des principales
mutations, ainsi que la corrélation
avec les différents degrés de gravité.
Les manifestations hémorragiques
sont liées aux taux de facteur de
carence circulant, affectant princi-
palement le systeme musculo-sque-
lettique et en particulier les grosses
articulations (genoux, chevilles et
coudes). Ce document fait une re-
vue et un consensus des principaux
aspects génétiques de I'hémophilie,
a partir du modele héréditaire et du
concept de femmes porteuses, de
la physiopathologie et de la classi-
fication de la maladie, des études
fondamentales et confirmatoires
pour I'némophilie suspectée, et des
différents schémas de traitement
basés sur sur la perfusion de facteur
de coagulation déficient a des thé-
rapies innovantes sans facteur, ainsi
que des recommandations pour la
prise en charge des complications
liges au traitement (développe-
ment d’inhibiteurs et/ou d'infec-
tions transmises par transfusion)
ou secondaires a des événements
hémorragiques au niveau articulaire
(arthropathie hémophilique ).

http://lwww.gacetamedica-
demexico.com/fileslgmm_
uk_21_157_s1_001-035.pdf


http://www.gacetamedicademexico.com/files/gmm_uk_21_157_s1_001-035.pdf
http://www.gacetamedicademexico.com/files/gmm_uk_21_157_s1_001-035.pdf
http://www.gacetamedicademexico.com/files/gmm_uk_21_157_s1_001-035.pdf

ASSOCIATION DE LA LEPTINE
AVEC DES FACTEURS
CARDIOMETABOLIQUES CHEZ
LES ECOLIERS ET LES
ADOLESCENTS ATTEINTS
D'HYPERPLASIE CONGENITALE
DES SURRENALES

Dans I'hyperplasie congénitale des
surrénales (HCS), I'obésité, I'hype-
rinsulinémie et les taux de leptine
sont augmentes.

Cet article identifie la fréquence
des facteurs de risque cardiométa-
boliques (CRF) chez les enfants et
les adolescents atteints de CAH et
explore la relation avec les niveaux
de leptine et montre que la CAH
avait une fréquence élevée de CRF
et apparemment la leptine était
associée a un profil cardiométabo-
lique plus élevé. sujets en surpoids.

http://lwww.gacetame-
dicademexico.com/files/
gmm_154_2 202-208.pdf
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ciones para el manejo de las complicaciones asociadas
al tratamiento (desarrollo de inhibidores y/o infecciones
transmitidas por transfusiéon) o secundarias a los eventos
hemorragicos a nivel articular (artropatia hemofilica).

http://lwww.gacetamedicademexico.com/files/
gmm_uk_21_157_s1_001-035.pdf

ASOCIACION DE LEPTINA CON FACTORES
CARDIOMETABOLICOS EN ESCOLARES Y
ADOLESCENTES CON HIPERPLASIA
SUPRARRENAL CONGENITA

En la hiperplasia suprarrenal congénita (HSC), la obe-
sidad, la hiperinsulinemia y los niveles de leptina se
encuentran incrementados.

Este articulo identifica la frecuencia de los factores de
riesgo cardiometabdlico (FRC) en nifios y adolescentes
con HSC y explorar la relacién con los niveles de lepti-
nay muestra que la HSC tuvo alta frecuencia de FRC y
al parecer la leptina se asocié con perfil cardiometabo-
lico mas adverso en sujetos con obesidad y sobrepeso.

http://lwww.gacetamedicademexico.com/files/
gmm_154_2_202-208.pdf
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ENFERMEDADES RARAS, EL MODELO FRANCES

Un informe expresa una posicion oficial adopta-
da por la Academia.

Las enfermedades raras, definidas en Europa por
una prevalencia de menos de 1/2000 personas, Su-
man alrededor de 7000, la mayoria de las cuales son
de origen genético. Los planes nacionales franceses
de enfermedades raras han permitido estructurar su
atenciéon en el marco de 131 centros nacionales de
referencia y centros regionales de competencia. El dm-
bito de las enfermedades genéticas es en el que mas
ha avanzado la investigacion. El analisis de paneles de
genes y el estudio del exoma permiten identificar los
genes responsables de las enfermedades genéticas y
su mecanismo. Los medicamentos “huérfanos” se po-
nen a disposicion de los pacientes en un marco espe-
cifico que facilita su acceso. El papel de informacion

MALADIES RARES, LE MODELE FRANCAIS

Un rapport exprime une prise de position offi-
cielle de I’Académie.

Les maladies rares, définies en Europe par une préva-
lence inférieure a 1/2 000 personnes, sont au nombre
d’environ 7 000 dont la plupart sont d’origine géné-
tique. Les plans nationaux francais pour les maladies
rares ont permis de structurer leur prise en charge dans
le cadre de 131 Centres de références nationaux et de
Centres de compétences régionaux. Le domaine des
maladies d’origine génétique est celui dans lequel la re-
cherche ale plus progressé. 'analyse de panels de genes
et I'étude d'exome permettent d'identifier les génes res-
ponsables des maladies génétiques, et leur mécanisme.
Les médicaments « orphelins » sont mis a la disposition
des patients dans un cadre spécifique facilitant leur ac-
ces. Le role d'information et de soutien des associations


http://www.gacetamedicademexico.com/files/gmm_154_2_202-208.pdf
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y apoyo de las asociaciones de pacientes, asi como
la educacién terapéutica son importantes. La Acade-
mia recomienda la ensefianza de enfermedades raras
como parte de los estudios médicos y la formacién de
especialistas, la estructura de la transicién nifo-adulto
para pacientes infantiles raros y la designaciéon de los
médicos correspondientes en cada centro hospitalario
universitario.

http://www.academie-medecine.fr/iwp-content/
uploads/2016/04/rapport-global-31-03-2016.pdf

HEMOCROMATOSIS

Con motivo de la Semana Nacional de la Hemocroma-
tosis programada del 2016, la Academia Nacional de
Medicina desea recordar las conclusiones de las enfer-
medades asociadas a la sobrecarga de Hierro, donde
la forma méas comun de los cuales es hemocromatosis
genética. De hecho, conviene destacar dos caracte-
risticas de esta enfermedad: 1- la hemocromatosis es
una enfermedad grave, en la que los pacientes no tra-
tados desarrollan entre los 40 y los 50 aflos complica-
ciones graves y diversas (cirrosis, diabetes, artropatias,
cardiopatias, melanoderma, insuficiencia hipofisaria,
cancer de higado); 2- Afortunadamente, el diagnos-
tico presintomatico permite un tratamiento sencillo
para prevenir la aparicion de estas complicaciones

https://www.academie-medecine.fr/les-hemo-
chromatoses-2/

de patients, ainsi que I"éducation thérapeutique sont
importants. L'Académie recommande |'enseignement
des maladies rares dans le cadre des études médicales
et de la formation des spécialistes, la structuration de la
transition enfant-adulte pour les malades rares de I'en-
fance, et la désignation de médecins correspondants
dans chaque centre hospitalouniversitaire.

http://lwww.academie-medecine.fr/wp-content/
uploads/2016/04/rapport-global-31-03-2016.pdf

LES HEMOCHROMATOSES

A |'occasion de la Semaine nationale de I"'hémochro-
matose prévue du 2016, I'’Académie nationale de mé-
decine souhaite rappeler les conclusions de la séance
gu’elle a organisée le 16 février 2016 sur les mala-
dies associées a une surcharge en fer dont les hémo-
chromatoses génétiques constituent la forme la plus
fréquente. Il convient, en effet, de souligner deux ca-
ractéristiques de cette maladie : 1- I'hnémochromatose
est une maladie grave, les patients atteints non trai-
tés développant entre 40 et 50 ans des complications
séveres et diverses (cirrhose, diabete, arthropathies,
cardiopathies, mélanodermie, insuffisance hypophy-
saire, cancer du foie) ; 2- heureusement, le diagnostic
présymptomatique permet par un traitement simple
de prévenir |'apparition de ces complications.

https://lwww.academie-medecine.fr/les-hemo-
chromatoses-2/
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RESULTATS FRANCAIS DE
L'ENZYMOTHERAPIE
SUBSTITUTIVE DANS LA MALADIE
DE GAUCHER

a maladie de Gaucher est une affec-
tion génétique de transmission au-
tosomique récessive lige a un déficit
partiel en B glucocérébrosidase lysoso-
male. Le déficit enzymatique entraine
I'accumulation de glucocérébrosides
dans les macrophages du foie, de la
rate et de la moelle osseuse, avec ap-
parition d'un hypersplénisme. Les pa-
tients atteints de maladie de Gaucher
ont été classés en 3 types. Le type | est
le plus fréquent, les troubles neurolo-
giques sont I'apanage des types Il et
lll. Nous rapportons ici les résultats de
I"étude francaise qui intéresse 108 pa-
tients de type |, adultes et enfants. La
dose initiale est de 30 a 60 U/kg ad-
ministrée tous les 15 jours. La fatigue,
les manifestations viscérales ou héma-
tologiques sont trés améliorées chez
les patients atteints de forme grave.
Les améliorations osseuses sont beau-
coup plus lentes a apparaftre. Chez
I'enfant, les symptdmes sont d’autant
plus séveres que la maladie se révéle
tot, justifiant un traitement précoce
avant |'apparition de dommages irré-
versibles. L'enzymothérapie est ineffi-
cace dans le type Il. Il est possible que
les dégats neurologiques dans le type
Il soient améliorés par le traitement
enzymatique. La maladie de Gaucher
est aussi une excellente candidate
pour la génothérapie.
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RESULTADOS FRANCESES DE LA TERAPIA DE
REEMPLAZO ENZIMATICO EN LA ENFERMEDAD DE
GAUCHER

La enfermedad de Gaucher es un trastorno genético autosoé-
mico recesivo vinculado a una deficiencia parcial de B-gluco-
cerebrosidasa lisosémica. La deficiencia enzimatica da como
resultado la acumulacion de glucocerebrésidos en los macré-
fagos del higado, el bazo y la médula ésea, con el desarrollo
de hiperesplenismo. Los pacientes con enfermedad de Gau-
cher se han clasificado en 3 tipos. El tipo | es el mas comun,
los trastornos neurolégicos son exclusivos de los tipos Il y Il
Presentamos aqui los resultados del estudio francés en el que
participaron 108 pacientes de tipo |, adultos y nifios. La dosis
inicial es de 30 a 60 U / kg administrada cada 15 dias. Las
manifestaciones de fatiga, viscerales o hematoldgicas mejoran
mucho en pacientes con forma grave. Las mejoras ¢seas son
mucho mas lentas en aparecer. En los nifios, los sintomas son
mas graves cuanto antes aparece la enfermedad, lo que re-
quiere un tratamiento temprano antes de que ocurra un dafo
irreversible. La terapia enzimatica es ineficaz en el tipo Il. Es
posible que el dafo neurolégico en el tipo lll mejore con el
tratamiento enzimatico. La enfermedad de Gaucher también
es un excelente candidato para la terapia génica.

https://lwww.academie-medecine.friresultats-fran-
cais-de-lenzymotherapie-substitutive-dans-la-mala-
die-de-gaucher/
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