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Creacion de un consorcio europeo para el
estudio de la deficiencia de GnRH (Accién
COST BM1105)

Creating a European consortium to study
GnRH deficiency (COST Action BM1105)

La deficiencia de hormona liberadora de gonadotropinas
(GnRHD) es una enfermedad rara (prevalencia 1/10.000) que
se caracteriza por la ausencia de pubertad, infertilidad y
elevada morbilidad psicosocial. Tiene un fuerte componente
genético, con 16 genes descritos cuyas mutaciones provocan
enfermedad, descubiertos mediante diferentes abordajes
como estudios citogenéticos (aberraciones cromosémicas),
mapeo por homocigosis en familias consanguineas y analisis
de genes candidatos'™*. El ritmo de avance en este campo
sigue siendo lento, los centros de referencia son escasos
y en la mayoria de los pacientes con GnRHD (dos tercios)
no se logra encontrar una causa genética. Con los objetivos
de desarrollar un registro europeo de pacientes con GnRHD
y crear una red de clinicos, investigadores traslacionales,
cientificos basicos, bioinformaticos y genetistas para promo-
ver nuevos descubrimientos en el campo de la reproduccion
humana, se presento un proyecto de Accion al programa
European Cooperation in Science and Technology (COST) que
fue aprobado en 2012.

COST es una iniciativa basada en un acuerdo inter-
gubernamental integrado por los paises de la Union
Europea y otros paises miembros (en total 36 paises COST
www.cost.eu/about_cost/cost_countries), puesta en marcha
en 1971 para potenciar, coordinar y difundir las actividades
de investigacion cientifica y tecnoldgica de redes formadas
por paises COST, mediante el apoyo a la cooperacion e inte-
raccion entre investigadores. Refleja la dimension humana
de la ciencia, ayudando a los investigadores a compartir no
solo los resultados de su trabajo, sino también sus objetivos y
métodos. Recibe sus fondos del Programa Marco y los destina
a financiar redes de cooperacion llamadas Acciones COST.
Cada Accién COST recibe una contribucion econémica (pro-
medio entre 75.000 y 130.000€ por ano y Accion) basada
en un programa de trabajo conjunto de 4 afos de duracion,
para ser utilizada en gestion cientifica y reuniones de gru-
pos de trabajo, incluyendo también estancias cientificas de
corta duracion para jovenes investigadores.

COST esta dividido en 9 dominios o areas cientifico-
técnicas y un dominio transdisciplinar. La secretaria de COST

la ostenta la Secretaria General del Consejo de la Union
Europea, con sede en Bruselas, lo que subraya su caracter
intergubernamental>¢. Por Ultimo, COST esta abierto a
la participacion de otros paises y contribuye, por tanto,
a aumentar la cooperacion también a escala mundial, de
forma que instituciones de paises no miembros de COST
pueden unirse a una accion, siempre tras el estudio caso por
caso, sin la necesidad de acuerdos formales entre gobiernos
0 agencias.

En la Accion COST BM1105, titulada «Deficiencia de
GnRH: esclarecimiento del control neuroendocrino de la
reproducciéon humana» e incluida en el Dominio 1 (Biomedi-
cina y Biologia Molecular), el grupo clinico desarrollara una
base de datos andnima informatizada para incluir fenotipos y
genotipos de al menos 1.000 pacientes con GnRHD, sus fami-
lias y familiares sanos; elaborara guias clinicas actualizadas
para el consejo genético y optimizacion del manejo clinico
de estos pacientes y facilitara material informativo y enla-
ces a grupos de apoyo para pacientes. El grupo de genetistas
y bioinformaticos, por su parte, ayudara en la utilizacion de
la mas avanzada tecnologia genética y en la interpretacion
de datos, con la intencion de identificar uno o mas genes
alterados en cada paciente y/o 10 o mas nuevos genes pro-
ductores de enfermedad. El grupo de cientificos basicos prio-
rizara genes candidatos identificados mediante secuencia-
cion del exoma completo y explorara las funciones bioldgicas
de nuevos genes en sistemas de modelos animales o celula-
res, y, finalmente, el grupo de educacion y formacion coordi-
nara el programa de formacion para jovenes investigadores.

Mas de 100 participantes de 25 paises, entre
ellos Espafa, se han unido a la Accion COST BM1105
(www.cost.eu/domains_actions/bmbs/Actions/BM1105),
que ha sido ya referenciada en una publicacion cientifica’,
y ha construido una web propia (www.gnrhnetwork.eu).
Esperamos que este consorcio europeo, del que formamos
parte los autores, ayude a acelerar el avance cientifico en
el campo de la GnRHD, incluyendo la descripcion de nuevos
biomarcadores y terapias personalizadas para la infertilidad
que supongan un beneficio clinico significativo para los
pacientes y sus familias.
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Comentarios sobre «Relevancia de la
ecografia en un servicio de
endocrinologia»

Comments on «Importance of ultrasound in a
department of endocrinology»

Sr. Editor:

Qué satisfaccion leer el editorial de su revista en el que I.
Argiielles y S. Tofé proponen un uso amplio de la ecografia
cervical en la consulta de Endocrinologia’. La defensa de la
participacion del endocrinélogo en los actos clinicos en los
que es mas eficiente no es otra cosa que la defensa de
los usuarios del sistema de salud. Ello es algo que no siempre
nuestra especialidad ha sabido hacer.

El servicio al que pertenezco realiza ecografia cervical en
consultas externas desde el ano 2009. Nuestra experiencia
tiene algunas particularidades que podrian interesar a los
lectores de ENDOCRINOLOGIA Y NUTRICION. En su momento, se deci-
dié que el ecografo estuviese ubicado en la consulta que
el residente de la especialidad ocupa durante 12 meses de
su formacion, quien lo usa a voluntad con supervision de
un adjunto para el diagnostico de alteraciones anatomicas y
seguimiento de tiroidectomias. Los datos que tenemos dicen
que cada residente realiza una media de 192 ecografias y
108 punciones con aspiracion con aguja fina (PAAF) super-
visadas, y concuerdan con lo publicado previamente por
los autores del editorial’: un ecografo en la consulta del
endocrinodlogo elimina las listas de espera para la pun-

Véase contenido relacionado en DOI:
http://dx.doi.org/10.1016/j.endonu.2013.01.001

cion por ecografia. La incorporacion de la PAAF guiada por
ecografia a la consulta de Endocrinologia no solo no ha
debilitado nuestra relacion con el Servicio de Anatomia
Patoldgica, sino que la ha reforzado: conjuntamente hemos
desarrollado una modificacion de la técnica que reduce sig-
nificativamente el nimero de punciones no diagndsticas’.
Animamos a los servicios de Endocrinologia a que incorporen
el ecografo a sus consultas y coincidimos con los autores del
texto en la conveniencia del posicionamiento de la Sociedad
Espanola de Endocinologia y Nutricion sobre nuestro papel
en la realizacion de ecografias cervicales.
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