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Queridos amigos 
 
Han pasado ya más de 6 años desde que decidimos constituir la Fundación MENCÍA. Después de la reunión
que mantuve con el actual jefe del laboratorio de Bioquímica del Hospital Sant Joan de Deu de Barcelona
(Dr. Rafa Artuch) tuve claro que la única posibilidad de poder llegar a curar a mi hija Mencía y a otros niños
que como ella padecen algún tipo de alteración genética era, como me dijo Rafa, a través de la "Terapia
Génica". 

Con la ayuda y el apoyo del resto de patronos constituimos la Fundación MENCÍA, con la única intención de
aportar nuestro granito a la ciencia, favorecer la investigación y dar esperanza a las miles de familias que
no la tenían.
 
A día de hoy ya hemos puesto en marcha seis proyectos de investigación, algunos de ellos financiados en
su totalidad por la Fundación MENCÍA. Hemos conseguido involucrar en nuestros proyectos a varios de los
mejores grupos científicos de España y contamos para uno de nuestros proyectos con el prestigioso y
reconocido por sus importantes aportaciones al mundo de la ciencia, el Dr. Juan Carlos IZPIZÚA de los Salk
Institutes (San Diego, California). El Dr. IZPISÚA está desarrollando un estudio pionero en el mundo sobre
edición génica para enfermedades mitocondriales. El Dr IZPISÚA  ha podido demostrar en sus estudios
iniciales preclínicos que la enfermedad de Mencía (defecto en la traducción de proteínas mitocondriales)
podrá ser curada… 
 
Y aunque estoy muy contenta de lo que hemos logrado gracias al trabajo y esfuerzo realizados,  tengo
claro que esto solo es el inicio del largo camino.
 
Nuestro propósito es llegar a cumplir el objetivo por el que nacimos: “Lograr curar las enfermedades
genéticas” y para ello debemos seguir trabajando...poniendo proyectos de investigación en marcha, y con
la ayuda de todos,  obtener los recursos necesarios para  que los científicos puedan investigar.

Muchas gracias,
Recibid un fuerte abrazo

Isabel Lavín de la Cavada
Fundación MENCÍA
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Carta de la Presidenta Isabel Lavín



Se reconoce la trayectoria laboral de la Presidenta
Isabel Lavín  al ser premiada como  una de las TOP 100
Mujeres Líderes de España.  Para más información
abre el siguiente link

Entre las nombradas este año destacan mujeres
como la prestigiosa científica la Dra Margarita del
Val (colaborará con la Fundación Mencía en la primera
charla de divulgación científica), y la  Presidenta del
CSIC la Dra Rosa Menéndez; también han recibido
esta importante distinción escritoras reconocidas como
Almudena Grandes o Elvira Lindo y periodistas como
Sonsoles Onega y Olga Viza. 

 Video de agradecimiento  de la Presidenta (pulse 
 aqui visualizar el vídeo). 
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La Presidenta Isabel Lavín reconocida como una de las  "Top 100 Mujeres

Líderes  de España "
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https://www.elespanol.com/mujer/20210421/top-mujeres-lideres-espana-empresarias-investigadoras-periodistas/575222479_3.html#img_3
https://www.youtube.com/watch?v=7mDEDoaM79E


 
 LA FUNDACIÓN MENCÍA IMPULSA UNA LÍNEA DE SENSIBILIZACIÓN Y

DIVULGACIÓN CIENTÍFICA
 

“SENSIBILIZANDO ESTUDIANTES Y EDUCADORES, EMPODERANDO FAMILIAS, INSPIRANDO CIENTÍFICOS”

 
 
 
 
 
 
 

SECCIÓN-SENSIBILIZACIÓN Y DIVULGACIÓN CIENTÍFICA

 

La Fundación MENCÍA desde su inicio ha participado en actos de sensibilización e impartiendo charlas en colegios con el
propósito de promover  la investigación científica. Desde que celebramos el V aniversario de la Fundación el pasado mes
de  diciembre, las acciones de divulgación se han visto incrementadas y para dar respuesta a la demanda, el pasado mes
mayo se consideró  necesario abrir una nueva línea de actuación.  

Las acciones de sensibilización que hemos desarrollado en los últimos meses han ido dirigidas a distintos ámbitos:
 El pasado 25 de febrero participamos  en el  Programa InnoUAM_Talks una jornada sobre las innovaciones para el
diagnóstico y terapia de enfermedades raras, representando a los pacientes junto a FEDER, el 4 de marzo estuvimos en
actos en red como "Call for a UN resolution on rare diseases" y el 29 de abril la reunión de la FECYT sobre el Pacto de la
Ciencia.

Se han realizado asimismo  actos de difusión,  como  las entrevistas realizadas a la Presidenta Isabel Lavín en el espacio
"Ejemplos de resiliencia" en Radio Enlace  el 30 de marzo (pulse aqui para escuchar la entrevista) y en Radio Estel en el
espacio DELICATESSEN el 5 de mayo  (pulse  aqui  para escuchar la entrevista).

Respecto a la sensibilización en centros educativos, la Fundación MENCÍA, en el marco del Objetivo de Desarrollo
Sostenible 4 de la Agenda 2030 por una educación de calidad, basado en la formación de ciudadanía con una visión que
incorpore los paradigmas actuales sobre competencias para la vida y habilidades socio-emocionales,  ha realizado
sesiones de formación en clases de primaria y secundaria .
Ante la buena acogida y la creciente demanda, el  curso próximo se lanzará un programa de  formación con el  objetivo
de sensibilizar a la sociedad para que tome mayor conciencia respecto de las personas con discapacidad y  reflexionar
sobre la situación de las familias que sufren enfermedades raras.
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https://www.rarediseasesinternational.org/un-resolution-to-address-the-challenges-of-people-living-with-rare-diseases/#:~:text=The%20global%20community%20of%20persons%20living%20with%20a,participation%20and%20inclusion%20in%20society%20of%20all%20people.
https://www.fundacionmencia.org/prensa/entrevista-a-isabel-lavin-en-el-espacio-de-ejemplos-de-resiliencia-radio-enlace/
https://www.fundacionmencia.org/prensa/entrevista-a-dona-isabel-lavin-presidenta-de-la-fundacion-mencia-en-radio-estel/


Sin coste para los socios de la Fundación MENCÍA. Para hacerte socio accede aqui
No Socios: 15€ (puedes realizar el pago por bizum )

El próximo 14 de julio inaguramos los webinar de divulgación científica  organizados por la Fundación MENCÍA.

En estos encuentros on line, que organizaremos  trimestralmente, se tratarán temas científicos de  actualidad
y de interés general. Nuestra primera ponente invitada será la Dra. Margarita del Val, experta científica en
virología  y referencia para todos  en los últimos meses por sus estudios y consejos sobre las medidas
adecuadas a seguir durante la pandemia del Covid 19.

La Dra. Del Val nos dará su opinión sobre si es aconsejable o no la vacunación a jóvenes y a niños y sus motivos.
Después de su ponencia tendremos oportunidad de realizarle las observaciones y dudas que tengamos para
que la Dra. del Val nos conteste. 

 Para asistir a este encuentro on line, puedes darte de alta y confirmar tu asistencia en el siguiente enlace 

 código: 01780

(aportación causa solidaria: Fundación Mencía)

 WEBINAR DE DIVULGACIÓN CIENTÍFICA 
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MARGARITA DEL VAL

Investigadora del CSIC (Consejo Superior de

investigaciones Científicas) 

Prestigiosa viróloga, inmunóloga y química.

experta en  respuesta inmunitaria frente a infecciones

virales y en el CBMSO (Centro de Biología Molecular

del Premio Nobel Severo Ochoa). 
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https://www.fundacionmencia.org/es/donativos-haz-un-donativo/
https://bit.ly/3j0UxZO


 
 CONVENIO  DE COLABORACIÓN CON EL VHIR VALL D'HEBRON

INSTITUT DE RECERCA

 
 
 
 

SECCIÓN-INVESTIGACIÓN CIENTÍFICA 

 

 A principios de 2021  la Fundación MENCÍA ha firmado un Convenio de colaboración con el VHIR ( Centro  
de Investigación Biomédica) aportando 25.000 euros de cofinanciación inicial para el desarrollo de
nuestro nuevo proyecto (para más información en el siguiente enlace).  El proyecto coordinado por el
equipo de investigación del Instituto de Recerca del H. Vall d´Hebrón se desarrollará conjuntamente con
otros 3 centros de investigación españoles de gran prestigio científico: CIMA – Universidad de Navarra,
I+12, Hospital 12 de Octubre, Universidad de Zaragoza, VHIR, Hospital Vall d’Hebron. 

Este proyecto destaca por su carácter innovador al probar la efectividad de la terapia génica* en un
modelo murino con mutaciones en el gen GFM1 (Defecto en la traducción de proteínas mitocondriales).

El 30 de junio la Fundación Mutua Madrileña ha concedido una ayuda a la investigación de 150.000
euros para este proyecto lo que supone un importante apoyo para la financiación del proyecto cuyo
presupuesto total es de 280.000 euros.  ver el video en este link .  

Durante este año 2021 se diseñará la  estrategia adecuada para la obtención del vector adenoasociado
teniendo en cuenta las secuencias de ADN del gen GFM1 y de los plásmidos que se utilizan para su
clonaje.  Posteriormente, se iniciará el proceso de clonaje mediante la expansión del gen GFM1 y de uno
de los vectores adenoasociados de estudio. 

En la actualidad, ya se ha iniciado el proceso de generación del vector terapéutico mediante diversas
técnicas de clonaje.

*(herramienta terapéutica que permite curar enfermedades genéticas corrigiendo los defectos en las mutaciones de las células
del paciente con la introducción de una copia correcta del gen defectuoso en las células de los órganos afectados a través de
unos vehículos, conocidos como vectores).
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https://www.fundacionmencia.org/es/proyectos/desarrollo-de-una-estrategia-de-terapia-genica-para-la-deficiencia-combinada-de-la-fosforilacion-oxidativa-tipo-1-debido-a-mutaciones-en-gfm1/
https://www.youtube.com/watch?v=bePGcA1lcac


 El patrono de la Fundación Valero Soler Martín-Javato notario en Barcelona, informa en detalle el
procedimiento para realizar tu valiosa contribución.  Puedes consultar los detalles en este enlace.

¿QUÉ ES?
Es un testamento normal, donde una persona dispone de sus bienes para que después de su fallecimiento se
destinen a favor de la persona o personas que quiera. Pero, a diferencia de otros, en el testamento solidario
se establece que también una parte de esos bienes o la totalidad de los mismos vayan a una Fundación,
Asociación u ONG determinada. 
Por tanto, el testamento solidario puede hacerse de diversas formas: Puede nombrarse a la ONG como
heredera en primer lugar, de forma que todos los bienes se destinen a ella; o bien designarla como heredera
sustituta, en cuyo caso los bienes irán a la ONG solo en defecto del heredero o herederos designados en
primer lugar. También se puede nombrar heredero a una persona (pariente o allegado) y establecer un
legado de bienes concretos a favor de la ONG (por ejemplo, una determinada cantidad de dinero, un
inmueble,...).

¿CÓMO SE HACE?

En primer lugar, debemos identificar a la Fundación u ONG a favor de la cual se quiere hacer el testamento
solidario. Para ello, será conveniente saber el nombre completo y su NIF (por ejemplo, FUNDACIÓN MENCÍA
SOLER LAVÍN, NIF G-66626359). A continuación, debemos acudir a un notario, ya que el testamento notarial
es el más eficaz y seguro. (Puedes encontrar al notario que desees o al más próximo a tu domicilio en la
siguiente dirección:  y el notario redactará el testamento conforme a tu voluntad, incluyendo la disposición
que desees a favor de la ONG elegida.
 
¿Y PARA TERMINAR?
Aunque no es obligatorio, sí resulta conveniente que informes a la ONG o Fundación elegida que has hecho
un testamento solidario a favor de ella, sin que sea necesario que le digas los bienes concretos que le has
dejado; de lo contrario, la ONG podría no enterarse de que ha sido beneficiada en un testamento solidario.
 

 
 
 
 
 

Valero Soler Martín-Javato
Notario

Secretario de la Fundación Mencía

SECCIÓN -CONSULTA DE NUESTROS SOCIOS-

 
EL TESTAMENTO SOLIDARIO
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https://www.fundacionmencia.org/es/colabora/herencia-legado-solidario/
http://www.notariado.org/


El equipo de investigadores liderado por el profesor Juan Carlos IZPISÚA *,  investigador en los
Institutos Salk de La Jolla (California) y catedrático de Biología del Desarrollo de la UCAM ha
logrado un importante avance al demostrar una nueva integración de células humanas en
embriones de otra especie animal.

Los avances científicos conseguidos, permitirán en un futuro, la posibilidad de "cultivar tejidos
humanos de sustitución", como los del corazón y los riñones, a fin de  suplir la gran carencia
existente de órganos necesarios para satisfacer la demanda de transplantes, probar
medicamentos para enfermedades humanas con más precisión que los modelos animales
tradicionales, avanzar en el conocimiento de la medicina regenerativa y así "entender mejor el
proceso del desarrollo del envejecimiento" y que servirá también para estudiar cómo surgen
determinadas enfermedades como el cáncer.

El profesor Juan Carlos IZPISÚA fue uno de nuestros ponentes invitados en la cena organizada
por la Fundación MENCÍA con motivo de su V aniversario. Durante su ponencia el Dr IZPISÚA
nos comentó que era posible la compatibilidad entre los organos de diferentes especies como se
muestra en la siguiente imagen extraida de su presentación.

Salk Institute publica de forma detallada el logro de Juan Carlos IZPISÚA en este link, pulse  
 aqui para ver el video

 

Los resultados de este importante avance científico han sido publicados en la prestigiosa
revista Nature el 15 de abril de 2021. Más información en este  link

* Juan Carlos IZPIZÚA lidera uno de los proyectos que actualmente está financiando la
Fundación MENCÍA. Más información aqui

 SECCIÓN- NOTICIAS  RELEVANTES DE INVESTIGACIÓN CIENTÍFICA-
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https://www.laopiniondemurcia.es/comunidad/2021/04/15/izpisua-avanza-desafio-organos-humanos-48389881.html
https://www.laopiniondemurcia.es/comunidad/2021/04/15/izpisua-avanza-desafio-organos-humanos-48389881.html
https://www.laopiniondemurcia.es/comunidad/2021/04/15/izpisua-avanza-desafio-organos-humanos-48389881.html
https://www.salk.edu/news-release/chimeric-tool-advanced-for-wide-range-of-regenerative-medicine-biomedical-research-applications/
https://www.youtube.com/watch?v=2A_ZlY4O9RE&t=4s
https://www.cell.com/action/showPdf?pii=S0092-8674%2821%2900305-6
https://www.cell.com/action/showPdf?pii=S0092-8674%2821%2900305-6
https://www.fundacionmencia.org/es/proyectos/gene-correction-to-treat-mitochondrial-associated-diseases/


Hola soy Marta y me gustaría poder contaros la historia de mi hija Martita. Nació el 18 de julio de 2019 y sus primeros meses de
vida fueron como los de cualquier otro bebé. Pero una serie de detalles a los que apenas dimos importancia al principio, como la
dificultad que tenía para tomarse el biberón pues la leche se le caía por todas partes, nos hizo pensar que podría tener alergia a
la leche, que la tetina o biberón no fueran aptos para ella... Cuando en realidad  tenía era una hipotonía (disminución del tono
muscular). Con un mes, al cogerla en brazos, estiró tanto las piernas que pensé "uy, Martita va a andar prontísimo", y... ¡nada
más lejos de la realidad! pues tenía espasticidad, "una hipertonía muscular de origen cerebral que se manifiesta por espasmos".

Martita emitía sonidos típicos de su edad, pero de repente dejó de hacerlo. Sumado a que no atendía a su nombre, lo que a
nosotros en un principio nos hacía cierta gracia pensando que era una pasota, empezó a preocuparnos pensando que podría ser
una sordera, y empezamos a consultar con los médicos, pues de pronto es como si Martita no conectara con nada ni nadie y
viviera tranquilamente en su mundo (nos llegaron a decir que podría ser autista).

A continuación, nos dijeron que la fontanela se había cerrado muy pronto, por lo que los huesos del cráneo podían no dejar
espacio para que el cerebro siguiera creciendo y existía el riesgo de malformaciones. Así es que durante el mes de mayo de 2020,
empezamos un largo recorrido visitando a distintos especialistas, lo que fue algo complicado debido a la pandemia. Empezaron
las pruebas: Ecografía transfontanelar, Radiografía de Cráneo, Resonancia Magnética Cerebral, Arrays CGH/diagnóstico
postnatal (para detectar alguna alteración en el ADN) y descartar distintos síndromes, como el de Prader Willy/Angelman,
Electroencefalograma... y siempre los resultados eran buenos. Antes de las vacaciones de verano le realizaron un Exoma trío
(prueba que mayor precisión tiene en el diagnóstico de enfermedades genéticas complejas, se realiza mediante una analítica al
padre, madre y paciente donde se estudia el ADN de los tres). Los resultados llegaron antes de lo previsto, y gracias a Dios había
diagnóstico: una enfermedad rara de novo, síndrome CTNNB1 (descubierta en el 2012). El médico quería vernos en Madrid en
cuanto fuera posible. Recordaré siempre el cariño y la delicadeza con la que el médico nos explicó todo, y fue el primero en
decirnos "no pongáis límites a Martita". Y fue así como empezó nuestra nueva vida con el síndrome CTNNB1. 

A día de hoy ,somos 11 las familia en España con este diagnóstico que hemos constituido  la Asociación CTNNB1 y  en este
momento tenemos en marcha un proyecto para la creación de un tratamiento de Terapia Génica específico para la mutación
CTNNB1, ya se en proceso de estudio  en Australia y que está vinculado al Departamento de Neurología Pediátrica del Hospital
Infantil Universitario de Liubliana, a través de la Fundación.  Para más información, el siguiente link  

Desde aquí, agradecer a toda la gente que nos está apoyando con sus muestras de cariño, en especial a nuestras familias y a las
terapeutas.. ¡Muchas gracias por todo !

  Marta de la Fuente   @ctnnb1.martita

   

 TESTIMONIO DE MARTA DE LA FUENTE

SECCIÓN TESTIMONIOS
 

 *LA FUNDACIÓN MENCÍA VISIBILIZA Y DIFUNDE EN ESTA SECCIÓN LOS TESTIMONIOS QUE NOS COMPARTEN PERSONAS AFECTADAS POR
ENFERMEDADES RARAS. LA FUNDACIÓN NO ES RESPONSABLE DE LA VERACIDAD Y LA EXHAUSTIVIDAD DE LA INFORMACIÓN CONTENIDA.

"síndrome CTNNB1 "
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http://www.ctnnb1-foundation.org/
http://www.ctnnb1-foundation.org/

