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Introduccion

El Repositorio digital de Tesis de Doctorado, forma parte
de la estrategia regional de la Biblioteca Virtual en Salud para
la divulgacion de la produccion cientifica cubana
suscribiéndose a la iniciativa del acceso abierto a la
Investigacion. Las tesis de doctorado de los profesionales del
SNS se encontraban dispersas en la Red de Bibliotecas del
Sistema Nacional de Informacion en Ciencias Médicas

(SNICM), en este sentido el repositorio posibilita contar con un
espacio para la gestion de las mismas. Su objetivo es rescatar,
almacenar, ordenar, preservar y difundir las tesis de doctorado
en biomedicina, ciencias de la salud y ramas afines como
produccion cientifica investigativa.
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Para la implementacion del repositorio se
aplicaron recomendaciones metodologicas,
guias y experiencias nacionales e
Internacionales.

~ Ver registros

Los campos encontrados son los siguientes:

Ano

Materia

Especialidad doctoral
Tipo de Tesis

Ultimas tesis

Proyectos

Provincia

Instituciones autorizadas
Autor

[ contacts [ BYS Cubzs & BYS Ayuds

biblioteca

virtual en salud

In | Acerca de |

.2 Acceder | Y Registrarse

Politicas |

Bisqueda Avanzada
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Repositorio de Tesis de Doctorado en Ciencias Biomédicas y de la Salud y de otras ramas
afines que estén relacionadas o respalden las teméticas del Sistema Macional de Salud de
Cuba. Es un depdsito de tesis en formato digital, cuyo objetivo es archivar, organizar,
preservar y difundir las tesis de doctorado suscribiéndose a la iniciativa para el Acceso
Abierto a la investigacidn.

Ver mas

Ultimas tesis publicadas &) Atom BIRSS 1.0 BJRSS 2.0

Cruz Marifio, Tania (2012) Caracterizacidn epidemioldgica, molecular y clinica de |a ataxia de
Friedreich en Cuba. Doctor en Ciencias de una Especialidad. Universidad de Ciencias
Médicas de La Habana.

Pérez Labrada, Karell Roberto {2012) Sintesis y caracterizacion de analogos y miméticos de
saponinas espirostanicas. Doctor en Ciencias de una Especialidad, Universidad de la
Habana. Facultad de Quimica.

Iglesias Almanza, Muria Rosa (2012) Protocolo para el destete de pacientes acoplados a
wventilacion mecanica. Doctor en Ciencias de una Especialidad, Universidad de Ciencias
Médicas de Camaguey.

Camps Calzadilla, Esmir (2012) Caracteristicas antropométricas, funcionales y nutricionales
de los centenarios cubanos. Doctor en Ciencias de una Especialidad, Universidad de
Ciencias Médicas de La Habana. Universidad Auténoma de Madrid.

Guerra Lopez, Seidel (2012) Asociacidn familiar de marcadores psicofisioldgicos en la
esquizofrenia paranoide. Doctor en Ciencias de una Especialidad, Universidad de Ciencias
Médicas de Camagley.

Ver tesis incorporadas al repositorio en los ditimos 7 dias.

Lic. Dinorah Sanchez Reman: Especialista en Fuentes y Servicios de Informacin de la BVS ,Infoned,
Centro Nacional de Informaci encias Médicas, Ministerio de Salud Piblica, Calle 27 No. 110 & M
y N.Plaza de |a Revolucién, CP 10 400. Ciudad de La Habana. Cuba Tel: ( 383316 al 18 y
(537)8383 1999
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Resultados

Desarrolla un modelo de gestion colaborativo, descentralizado que facilita la reutilizacion y
difusion de las tesis de doctorado. Esta coordinado y administrado por el Centro Nacional
de Informacién de Ciencias Médicas (CNICM) y alimentado de manera descentralizada
por la Red de bibliotecas. Incluye una serie de servicios creados y administrados en
conjunto por especialistas de la informacion e informéaticos, con la adopcion de
procedimientos comunes para utilizar y difundir su contenido.
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NUESTRA

ervidor Central La Habana

ceooo0oo0o0oe0l

s
1
2
9 Ma
4 Cie
5 Vil
(]
7




La creacion del repositorio tiene el propdésito de incentivar los siguientes
aspectos:

*Promover el conocimiento del modelo de publicacién con Acceso Abierto
(Open Access) y la participacion del personal cientifico y académico de las
Instituciones del Sistema Nacional de Salud.

*Recuperar el acceso y visibilidad del trabajo de investigacion de los autores
de las tesis en ciencias de la salud y ramas afines.

sImpulsar la creacion y el uso de la produccion cientifica cubana.

*Respaldar con informacion cientifica de calidad, la solucion de los principales
problemas de salud que afectan el pais.
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Caracterizacion epidemiologica, molecular y clinica de la ataxia de
Friedreich en Cuba

« Aiio
« Materia Cruz Marifio, Tania (2012) Caracterizacion epidemiclogica, molecular y clinica de la ataxia de
—————————————— | Friedreich en Cuba. Doctor en Ciencias de una Especialidad, Universidad de Ciencias Médicas
« Especialidad doctoral de La Habana.

« Tipo de tesis
PDF - Versidn aceptada

Awailable under License Reconocimiento-Mo comercial-Sin obras derivadas.
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& Consejo Nacional de
Sociedades Cientificas de
1a Salud Se estudiaron 108 enfermos con ataxias recesivas o esporadicas y 277 individuos saludables
que vivian en Cuba en el afio 2011, con el objetivo de caracterizar el comportamiento
epidemioldgico. molecular y clinico de la ataxia de Friedreich. Los sujetos afectados fueron
evaluados clinicamente y se implementd &l andlisis molecular del gen FRDA mediante PCR y
electroforesis en geles de agarosa y poliacrilamida. La ataxia de Friedreich representa el 0.77%
de las ataxias hereditarias, el 18,62% de los casos sin diagnostico definitivo tiene antecedentes
de consanguinidad. La frecuencia de portador resulta 1 en 685 y la prevalencia 0.053 X 100 000
habitantes. Las manifestaciones neuroldgicas son similares a las existentes en otras
poblaciones, pero |a escoliosis es generalmente el signo de presentacion y la Diabetes Mellitus
no suele asociarse a la enfermedad. Se demostrd inestabilidad meidtica y mitdtica del gen
FRDA en los sujetos afectados, mientras que en |a poblacién saludable se evidencié una
distribucidn alélica particular del polimorfismo GAA y una baja frecuencia de alelos normales
largos, que indican poca predisposicidn del gen FRDA a |a inestabilidad en la poblacidn cubana.
El diagndstico confirmatorio y los estudios predictivos se encuentran ahora a disposicidn de las
familias afectadas.

+ Todos los campos

Resumen

* Registry of Open Access
Repositories

« Biblioteca Virtual de las
Ciencias en Cuba - Tesis

# Licencia Creative
Commons

« Open Archives Initiative
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| Tesis de doctorado (Doctor en Ciencias de una Especialidad)

Palabras clave: | Ataxia de Friedreich;Ataxias
Hereditarias.Epidemiologia; Diagndstico:Clinica; Analisis Molecular.Estudio
: Descriptivo Transversal;Gen de Ataxia de Friedreih;Cuba

Materia: Disciplinas y Ocupaciones > Genética
| Enfermedades = Enfermedades del Sistema Nenioso > Enfermedades
' Neurodegenerativas
- Salud Publica > Epidemiologia y Bioestadistica > Epidemiologia >
| Estudios Epidemioldgicos
' Enfermedades > Enfermedades Meonatales Congénitas y Hereditarias y
- Anomalias
Atencidn de Salud > Calidad de |a Atencién de Salud, Acceso y Evaluacidn
- » Mecanismos de Evaluacién de la Atencién de Salud




Conclusiones

e La BVS como espacio de integracion de fuentes y
servicios de informacion vela porgue se perfeccione el
deposito y registro de las tesis doctorales en formato
digital de los profesionales del SNS.

* La finalidad de hacer publica las tesis doctorales
suscribiéndose al movimiento internacional de Acceso
Abierto, es lograr aumentar la visibilidad de la ciencia
cubana, divulgando sus resultados cientificos sin fines
de lucro.




Dinorah Sanchez Remon
Roberto Zayas Mujica
Centro Nacional de Informacion de Ciencias Medicas-Infomed, CUBA
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