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PROYECTO DE DECLARACIÓN

Declárese de Interés Sanitario de la Ciudad Autónoma de Buenos Aires el III Congreso Argentino de Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar, III Encuentro Ibero Panamericano de Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar y IV Reunión Conjunta SAD y CEDIGEA “ACTUALIZACIÓN DIAGNÓSTICA Y TERAPÉUTICA EN GENODERMATOSIS”, a realizarse en modalidad virtual los días 8, 9 
y 10 de septiembre de 2022.
FUNDAMENTOS

Señor Presidente:

El III Congreso Argentino de Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar, III Encuentro Ibero Panamericano de Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar y IV Reunión Conjunta SAD y CEDIGEA “ACTUALIZACIÓN DIAGNÓSTICA Y TERAPÉUTICA EN GENODERMATOSIS”, a realizarse en modalidad virtual los días 8, 9 y 10 de septiembre de 2022, es un encuentro científico en formato online, con los más importantes referentes en el tema de las genodermatosis. Enfermedades raras, con pacientes potencialmente vulnerables, verdaderos desafíos diagnósticos y terapéuticos, con el lema de “Actualización diagnóstica y terapéutica en genodermatosis”, y, con el objetivo principal de compartir casos y disertaciones sobre genodermatosis y epidermólisis ampollar, son los motivos de la organización de este importante evento. La actividad está dirigida a dermatólogos, otros profesionales, médicos de otras especialidades y a estudiantes de medicina.
                     La importancia de esta actividad reside en que al finalizar la misma, se habrá contribuido a la formación de profesionales y estudiantes en el área de las genodermatosis. Se promoverá la formación científica y la investigación en el campo de las genodermatosis en un contexto de máximo nivel académico y orientado a la traslación asistencial de los conocimientos alcanzados, contribuyendo a la formación, capacitación, perfeccionamiento y actualización de los profesionales de la salud en el área de las genodermatosis.
El Congreso es organizado por el Centro de Investigación en Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar (CEDIGEA) y contará con la presencia virtual de los más nombrados referentes de nuestro país, y de profesionales del mundo, prestigiosos y expertos en el tema, como lo son el Profesor Dr. Jouni Uitto de los EE.UU. (Director del Instituto de Medicina Molecular Jefferson), la Profesora Dra. Cristina Has de Alemania (Especialista en enfermedades de la piel y venéreas con cualificación de especialista en asesoramiento genético y en genodermatosis), el Dr. Peter Marinkovich de los EE.UU. (Profesor Asociado de Dermatología, miembro de la facultad del Programa de Biología Epitelial y del Programa de Biología del Cáncer de Stanford, investigador de la  patogénesis y la terapia de la epidermólisis ampollosa, las enfermedades ampollosas autoinmunes, la psoriasis y el cáncer de piel), Dr. Alain Hovnanian de Francia( especialista en enfermedades genéticas de la piel), Dr. Keith Choate de EE.UU. ( Dr. en medicina Especialista en dermatología, genética y patología decano asociado de Desarrollo Médico-científico y Profesor de dermatología, patología y genética y director de Investigación y dermatología en la  Facultad de Medicina de la Universidad de Yale), Dra. María Asunción Vicente Villa de España (médica dermatóloga pediátrica, experta en psoriasis pediátrica, dermatitis atópica, nevus, acné, angiomas, enfermedades hereditarias raras con manifestaciones cutáneas y epidermólisis ampollosa, es Jefa de la Unidad de Epidermiólisis Ampollosa o piel de mariposa del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona).

Además, participarán como exponentes los referentes de Latinoamérica tales como: el Dr. Jairo Victoria Chaparro de Colombia, la Dra. Helena Vidaurri de la Cruz de México (Profesora titular de Dermatología en la Carrera de Médico Cirujano de la Facultad de Medicina de la Universidad Nacional Autónoma de México, Profesora asociada del Curso de Especialización en Dermatología del Hospital Regional Lic. Adolfo López Mateos del ISSSTE e Investigadora en Ciencias Médicas B de la Comisión Externa de Investigación en Salud de la Coordinación General de los Institutos Nacionales de Salud de la Secretaría de Salud desde 2005), el Dr. Julio Salas de México (Fundador y Presidente de DEBRA MÉXICO, fundación encargada a dar apoyo y tratamiento a pacientes y familiares que padecen la enfermedad conocida como “niño piel mariposa” o Epidermólisis Ampollosa Congénita), la Dra. Ana Kiszewski Bau de Brasil (especialista en Dermatología de la Sociedad Brasileña de Dermatología y Pediatría del Consejo Federal de Medicina y profesora adjunta de Dermatología en Universidad Federal de Ciencias de la Salud de Porto Alegre), la Dra. Olga Gutiérrez de Paraguay (miembro titular de la Sociedad Paraguaya de Pediatría, miembro titular de la Sociedad Paraguaya de Dermatología, miembro titular de la Sociedad Latinoamericana de Dermatología Pediátrica, miembro titular del Colegio Ibero Latinoamericano de Dermatología y Fundadora y Directora de DEBRA Paraguay), el Dr. Mauricio Torres Pradilla de Colombia (médico y dermatólogo de la Fundación Universitaria de Ciencias de la Salud, master en Dermatología Pediátrica de la Universidad Autónoma de Barcelona, profesor titular y Jefe de programa de residencia en Dermatología de la Fundación Universitaria de Ciencias de la Salud en Dermatología Pediátrica, Profesor Asociado de la Universidad del Bosque en Dermatología pediátrica, miembro de Society of Pediatric Dermatology, Colegio Ibero Latinoamericano de Dermatología, Asociación Colombiana de Dermatología y Asociación Colombiana de Dermatología Pediátrica.), la Dra. Mirna Eréndira Toledo Bahena de México (Dermatóloga pediatra en el Hospital Ángeles Metropolitano y Hospital Infantil de México Federico Gómez), la Dra. Angélica María Beirana Palencia de la Ciudad de México, y, la Dra. María Dora J. Lacarrubba Flores de Paraguay.
Las Genodermatosis son enfermedades hereditarias de la piel, cuya base es la alteración de los genes que normalmente regulan el desarrollo y expresión de los diferentes componentes cutáneos, y corresponden al 7/8 % de las enfermedades llamadas raras, muchas veces, con consecuencias devastadoras y estigmatizantes.
Si bien individualmente se presentan con baja incidencia, en su conjunto comprenden un gran grupo de desórdenes que causan morbilidad y a veces mortalidad en las edades pediátricas y también en la etapa adulta. Asimismo, en este orden representan una parte relevante de la patología y clínica dermatológica. Actualmente, se conocen las bases genéticas de alrededor de 400 genodermatosis, siendo de importancia el poder diagnosticar en forma certera y temprana, para efectuar el seguimiento, cuidado y tratamiento adecuado, con el correspondiente asesoramiento genético.
Pese a ser un proceso de origen genético, no siempre la afectación de la piel está presente desde el momento del nacimiento, ya que en ocasiones los síntomas aparecen de forma paulatina a lo largo de la infancia.  
Las genodermatosis se pueden agrupar o clasificar, en: trastornos de la queratinización como ictiosis, queratodermias palmoplantares, poroqueratosis de Mibelli; por alteración en la cohesión epidérmica como epidermólisis ampollar hereditaria y otros síndromes con fragilidad cutánea tales como acrodermatitis enteropática; con defecto molecular del tejido colágeno o elástico como el Síndrome de Ehlers-Danlos o seudoxantoma elástico; por alteración en la reparación de ADN, como xeroderma pigmentoso; por alteraciones de la pigmentación y las displasias ectodérmicas.
Teniendo en cuenta la baja incidencia que tienen cada una de las genodermatosis por sí solas, es muy escasa la oferta de diagnóstico molecular, existiendo pocos laboratorios especializados en el mundo, con costos a veces inalcanzables para los pacientes.

Por consecuencia de ello, los pacientes consultan en diferentes centros de atención médica, sin obtener un diagnóstico certero, lo que conlleva a veces a sufrir efectos negativos en la salud por la mayor expresión clínica de la enfermedad a causa del retraso en el diagnóstico de la misma.

El diagnóstico molecular de la mayoría de las genodermatosis implica la secuenciación de genes, la cual por ser una técnica que requiere mucho trabajo, equipamiento especializado y personal altamente capacitado, es un servicio que es brindado por un reducido número de laboratorios en el mundo y en la mayoría, a muy elevados costos.

CEDIGEA fue fundado hace más de diez años por renombradas profesionales de la Salud en el Consultorio de Genodermatosis del Servicio de Dermatología del Hospital General de Niños Ricardo Gutiérrez, trabajando en conjunto con el Laboratorio de Virología del hospital e Investigadores del CONICET, ante la necesidad de darles una solución a tanto caminar de estos pacientes con enfermedades huérfanas, raras, de difícil diagnóstico, y la posibilidad de conformar un equipo multidisciplinario que los acompañe y la de lograr los estudios moleculares diagnósticos tan importantes en esta patología. Esto permitió a lo largo de estos años conocer el diagnóstico certero, orientar el tratamiento y permitir mejorar la calidad de vida de los pacientes. 
Actualmente, CEDIGEA constituye un centro de investigación y desarrollo de alto nivel científico, que funciona en el contexto de la Facultad de Medicina de la Universidad de Buenos Aires, con referencia en el Hospital de Niños “Dr. Ricardo Gutiérrez”, que está conformado por profesionales referentes en todo el país y que tiene por fines la planificación, promoción, realización y difusión de actividades de la salud, orientado a la asistencia especializada, docencia e investigación en el campo de las genodermatosis y Epidermolisis ampollar. Así, este Centro fue creciendo y realizando actividades científicas y trabajos de investigación, siendo aprobado como Centro Universitario dependiente de la Facultad de Medicina de Buenos Aires por Resolución N° Resol. CD N° 2769/2014.
CEDIGEA trata de conjugar conocimiento, investigación y tecnología para ayudar a personas que padecen genodermatosis, lo que se transforma en una realidad tangible en las consultas de cerca de 1000 pacientes de los que en la actualidad tiene en seguimiento, centrando el trabajo diario no solo a estos sino también a las familias de cada uno de ellos, con lo cual su trabajo está destinado a un número mayor de personas.

Antes de su existencia, Argentina no contaba con un centro que reuniera las características del CEDIGEA, y no se tenían registros que permitieran conocer con un grado aceptable de precisión la prevalencia e incidencia de las genodermatosis tanto desde el punto de vista clínico, como de las mutaciones genéticas con las cuales se asocian.
Entre los principales beneficios derivados del diagnóstico molecular se menciona, por ejemplo, el conocimiento de las mutaciones presentes en la población bajo estudio. El mismo permite generar un algoritmo de búsqueda de mutaciones basado en la clínica y origen étnico de las familias. Este tipo de análisis resulta de máxima utilidad al permitir diagnosticar a familiares portadores asintomáticos y brindarles el asesoramiento genético apropiado, así como también poder obtener información precisa ante el surgimiento de la posibilidad de tratamiento por terapia génica.
Asimismo, confirmar el diagnóstico clínico con el diagnóstico molecular es particularmente importante en el caso de genodermatosis, puesto que la expresión clínica no siempre es clara en todos los pacientes y menos aún en los recién nacidos, impidiendo o dificultando el diagnóstico diferencial entre los diferentes tipos de epidermólisis.  La mejora en el diagnóstico y subclasificación con técnicas de análisis de ADN permite un adecuado asesoramiento genético en familias de riesgo y el diagnóstico temprano en base al estudio de ADN prenatal.

Las perspectivas de las terapias moleculares de la epidermólisis ampollar incluyen estrategias de terapia genética, terapia de reemplazo de proteínas y terapias basadas en trasplante de queratinocitos con modificación de su genoma con síntesis adecuada de la proteína deficitaria o el trasplante de células madre.

Por tal motivo, es altamente valorable la incorporación del diagnóstico molecular en un hospital pediátrico y contar a nivel nacional, con una base de datos que permita asociar las mutaciones encontradas con la presentación clínica y la procedencia de las familias de los afectados, sentando precedentes en nuestro país.
Los objetivos específicos de CEDIGEA son: 1. Conocer los perfiles clínicos, epidemiológicos y mutacionales de las dermatosis con base genética en nuestra población; 2. Desarrollar tareas asistenciales orientadas al diagnóstico temprano de las genodermatosis mediante un abordaje multidisciplinario; 3. Promover la formación científica y la investigación en el campo de las genodermatosis en un contexto de máximo nivel académico y orientada a la traslación asistencial de los conocimientos alcanzados; 4. Contribuir a la formación, capacitación perfeccionamiento y actualización sobre genodermatosis, de los estudiantes de grado y profesionales de la salud; 5. Promover la educación para la salud respecto de las genodermatosis en niveles comunitarios, grupales, institucionales e individuales incentivando la participación social responsable; y, 6. Favorecer el acceso a la información y el intercambio educativo, científico pedagógico en el ámbito de la Universidad de Buenos Aires, a nivel local, regional, nacional e internacional en permanente interacción con otras universidades e instituciones públicas con interés en el tratamiento de genodermatosis.

El  23 de Junio de 2016, esta Legislatura de la Ciudad de Buenos Aires 2016 reconoció Ia labor realizada por este Centro mediante la sanción de la Declaración 358/2016 que expresamente declara: “La Legislatura de Ia Ciudad Autónoma de Buenos Aires reconoce Ia labor realizada por el "Centro de lnvestigación en Genodermatosis y Epidermólisis Ampollar (CEDIGEA)", creado por Ia Facultad de Medicina de Ia Universidad de Buenos Aires y con sede en el Hospital General de Niños Ricardo Gutiérrez, distinguiendo su importancia y aporte a los ciudadanos y reconociéndolo como un centro de excelencia dentro de Ia Ciudad Autónoma de Buenos Aires.”
Para mayor información acerca del III Congreso Argentino de Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar, III Encuentro Ibero Panamericano de Genodermatosis y Epidermolisis Ampollar y IV Reunión Conjunta SAD y CEDIGEA “ACTUALIZACIÓN DIAGNÓSTICA Y TERAPÉUTICA EN GENODERMATOSIS” puede ingresarse al siguiente sitio web: 
· https://sites.google.com/fmed.uba.ar/cedigea

Por todo lo expuesto, es que solicito el acompañamiento del presente proyecto de declaración.
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