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BREVE INTRODUCCIÓN: Enfermedad rara: concepto y cifras

M
ás

 d
e 

Aquella que no afecta a más de 

5 de cada 10.000 habitantes

Organización Mundial de la Salud

+ 6.000 enfermedades raras 3
MILLONES DE PERSONAS

conviven con alguna de estas 

patologías en España

6-8 % de la población mundial



Los defectos congénitos, también llamados anomalías congénitas, constituyen un conjunto de alteraciones
que tienen lugar durante el periodo embrionario y/o fetal y que pueden manifestarse durante el transcurso
del embarazo, en el momento del nacimiento o, incluso, pasado algún tiempo.

BREVE INTRODUCCIÓN: Defectos congénitos: definición e importancia

“La mayor parte de defectos congénitos tiene la consideración de Enfermedad Rara”.

Importancia cualitativa y cuantitativa…

✓ Muerte prematura.

✓ Morbimortalidad infantil.

✓ Discapacidad a largo plazo.



Algunos fármacos pueden provocar defectos congénitos…

BREVE INTRODUCCIÓN: Defectos congénitos: causas

CAUSAS DE LOS 
DEFECTOS CONGÉNITOS

GENÉTICAS

AMBIENTALES

Génica

Cromosómica



MI TESIS DOCTORAL…

¿Existe riesgo teratogénico tras la administración del antibiótico 
fosfomicina en mujeres embarazadas?

Ficha técnica de X medicamento 
conteniendo fosfomicina



MI TESIS DOCTORAL…

a) Estudiar el consumo de fosfomicina durante el embarazo, en sus distintas etapas y

a lo largo de los años en madres de niños y niñas con defectos congénitos y sin

dichas patologías y comparar ambos grupos.

b) Realizar un análisis multivariante, controlando la influencia de otros factores y

variables sobre la posible relación entre la exposición prenatal a fosfomicina y la

presencia de defectos congénitos en el recién nacido.

c) Elaborar, en base a los resultados obtenidos, las pautas preventivas que

correspondan, enfocadas a la prevención primaria de defectos congénitos.

OBJETIVOS ESPECÍFICOS:



¿DE QUÉ DATOS DISPONEMOS?

Se han utilizado los datos del Estudio Colaborativo Español sobre Malformaciones Congénitas (ECEMC) del
periodo comprendido entre 1.980 y 2.018.

3.178.291 nacimientos consecutivos, de niños con  defectos congénitos (CASOS) y sin ellos (CONTROLES).

+ de 300 variables para analizar

Información sobre el ECEMC

Páginas - Grupos de investigación del IIER-ECEMC 



¿QUÉ HEMOS HECHO HASTA AHORA?
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INMERSIÓN EN EL CONOCIMIENTO DE LOS DEFECTOS
CONGÉNITOS Y SUS CAUSAS. BÚSQUEDA BIBLIOGRÁFICA

PRINCIPIOS DE BIOESTADÍSTICA Y EPIDEMIOLOGÍA

EVOLUCIÓN DEL CONSUMO DE FOSFOMICINA EN ESPAÑA

SELECCIÓN DE VARIABLES Y PREPARACIÓN DE LOS
FICHEROS DE DATOS PARA EL ESTUDIO MULTIVARIANTE

Porcentaje

Año



ALGUNOS MENSAJES FINALES…

“La coordinación y los esfuerzos conjuntos de diversos organismos e instituciones contribuyen al avance 

en la investigación Biomédica”.

✓ Facilitar la prevención de defectos congénitos y contribuir, por tanto, a que

los niños y niñas nazcan sanos.

✓ Mejor conocimiento sobre la fosfomicina.

✓ Que las mujeres embarazadas puedan recibir tratamiento para un grupo frecuente de patologías y

dolencias en el embarazo, con mayor seguridad, basado en ese mejor conocimiento.

Esperamos…



¡Gracias!
“Y a la UNED, al ISCIII y al ECEMC 

por esta oportunidad para poder llevarlo a cabo”

Más información sobre el Programa de Doctorado en la página

de la UNED. ¡Anímate!


