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12th. International Fragile X Conference
of the National Fragile X Foundation
Detroit, Michigan — U.S.A.
21 al 25 de Julio de 2010

Asistentes por la Argentina: Dra. Liliana Alba — Dra. Noemi Buzzalino - CENAGEM

Como ya les habran contado Maria Silvia y Paula, asistimos a la 12th International Fragile X Conference
of the National Fragile X Foundation. La reunién se realiz6 en el Hotel Hyatt Regency ubicado en Detroit,
Michigan (Estados Unidos) desde el 21 al 25 de julio de 2010.

Nos maravillé ver la amplia concurrencia de las familias pertenecientes a las
distintas organizaciones de padres que existen en las diferentes ciudades
del pais. Estuvieron presentes los profesionales de las distintas
especialidades que se dedican a todos los aspectos de esta patologia y del
grupo familiar en general.

Durante los dias en que se desarrolld la reunion se dieron conferencias 3
simultaneas que estuvieron dirigidas a los distintos tipos de publico asistente. Estas conferencias se
denominaban:

1) Family-Friendly, dirigidas a las familias.

2) Scientific-Clinical, dirigidas principalmente a profesionales que se ocupan del tratamiento y

3) Scientific-Basic, dirigidas a los profesionales dedicados a la investigacion en el area.

Las reuniones fueron abiertas, asi que los
participantes podiamos elegir a cual asistir. Hubo
muchas sesiones dedicadas a FXTAS vy falla ovarica
prematura, también se presentaron los resultados
preliminares del screening que estd centralizando el
laboratorio de la Dra FloraTassone. »

Hay que destacar la sesion destinada a las familias que se realiz6 en espafiol, donde se expusieron las
situaciones de las asociaciones de padres y el diagnéstico de la patologia en Espafia y Uruguay, que
como ustedes saben es el primer pais de Latinoamérica que organizd su propia asociacién de padres.

Asimismo, en el espacio dedicado al desarrollo de nuevas estrategias
terapéuticas para este sindrome, se presentaron avances en cuanto al uso
de litio, hallazgos de proteinas asociadas a la proteina FMRP, la utilizaciéon
del receptor GABA como posible diana en la terapia y ensayos de cultivos
neuronales para hallar un péptido capaz de cruzar la barrera hemato-
encefalica y tratar a las neuronas in situ a fin de restablecer la funcion
ausente en los afectados. Todos estos estudios se desarrollan en el raton
como modelo animal.
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Fuimos invitadas a participar en la reunién del Consorcio de Clinicas con participantes de Uruguay,
Pakistan, Alemania, India, Japdn, México, Australia, Espafia e Indonesia, donde tuvimos un espacio para
contar sobre nuestro lugar y expectativas con respecto a la participacion en el Consorcio. Hablamos de la
posibilidad de un registro de pacientes y se maneja la posibilidad de participar en protocolos terapéuticos.

Se acordé finalmente que una vez que el Dr. Miller lo discuta con el resto del Consorcio nos pondremos
en contacto a fin de establecer las pautas de participacion.

Es importante destacar que todas las reuniones se desarrollaron en un clima de camaraderia y que la
organizacion fue excelente. Todos los profesionales asistentes tuvieron una muy buena predisposicion
para el intercambio y contestar a todas las preguntas de los padres. Fue una reunién productiva en
cuanto a intercambio con profesionales y padres, creemos que seria muy provechoso la participacion de
padres de Argentina en la proxima reunién en Miami en 2012.

Dra. Liliana Alba
Centro Nacional de Genética Médica
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Desde aqui, un GRACIAS enorme para Liliana y Noemi, por haber representado tan bien a la
Argentina y compartir con nosotros sus experiencias.



