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Resumen

La investigacién analiz6 las tendencias y patrones de la produccién cientifica sobre Anemia
de Fanconi durante el periodo 2014-2023, utilizando un enfoque bibliométrico con la base de
datos Scopus. El objetivo principal fue comprender la evolucién del conocimiento cientifico en
este campo, mediante un analisis comprehensivo de publicaciones indexadas. La
metodologia empled el software Bibliometrix para realizar un analisis cuantitativo de 702
documentos cientificos, examinando indicadores como produccién, citaciones, colaboracién
y redes de investigacion. Se utilizaron técnicas de analisis bibliométrico avanzadas,
incluyendo mapeo cientifico y evaluacion de impacto. Los resultados revelaron una
produccion cientifica dinamica, con fases diferenciadas de desarrollo: crecimiento inicial
(2014-2015), disminucién (2016-2019) y recuperacion (2020-2023). Estados Unidos lidero la
investigacion, con instituciones como Dana-Farber Cancer Institute a la vanguardia. Se
identificaron tres clusters tematicos principales: investigacion molecular basica, aplicaciones
clinicas y aspectos terapéuticos. Las conclusiones destacan un campo cientifico maduro,
caracterizado por colaboracion internacional, concentracién geogréafica en centros de
excelencia y una evolucion desde estudios moleculares hacia aproximaciones mas integrales.
La investigacion mostré un promedio de 15.4 citaciones por documento, con revistas como

Blood y Nature Communications como plataformas fundamentales.

Palabras clave: Anemia de Fanconi, bibliometria, investigacion biomédica, analisis cientifico,

tendencias de investigacion



Abstract

The research analyzed scientific production trends on Fanconi Anemia from 2014-
2023 using a bibliometric approach with the Scopus database. The primary objective was to
understand the evolution of scientific knowledge in this field through a comprehensive analysis
of indexed publications. The methodology employed Bibliometrix software to perform a
guantitative analysis of 702 scientific documents, examining indicators such as production,
citations, collaboration, and research networks. Advanced bibliometric analysis techniques
were used, including scientific mapping and impact assessment. Results revealed a dynamic
scientific production with differentiated development phases: initial growth (2014-2015),
decline (2016-2019), and recovery (2020-2023). The United States led research, with
institutions like Dana-Farber Cancer Institute at the forefront. Three main thematic clusters
were identified: basic molecular research, clinical applications, and therapeutic aspects.
Conclusions highlight a mature scientific field characterized by international collaboration,
geographic concentration in centers of excellence, and an evolution from molecular studies to
more integral approaches. Research showed an average of 15.4 citations per document, with

journals like Blood and Nature Communications as fundamental platforms.

Keywords: Fanconi Anemia, bibliometrics, biomedical research, scientific analysis, research

trends



.  INTRODUCCION

1.1. Realidad problemaética.

La Anemia de Fanconi (AF) representa uno de los paradigmas méas complejos en el
campo de las enfermedades genéticas raras, cuyo estudio ha revolucionado nuestra
comprension de los mecanismos de reparacion del ADN y la estabilidad gendmica (1). Los
avances recientes en la caracterizaciéon molecular de esta enfermedad han revelado una
intrincada red de interacciones genéticas y bioquimicas que trascienden su conceptualizacion

inicial como un trastorno puramente hematolégico (2).

Rodriguez y colaboradores han demostrado que la complejidad de la AF se extiende
mas alla de las manifestaciones clinicas clasicas, involucrando vias moleculares criticas para

el desarrollo embrionario temprano y la homeostasis celular en diversos tejidos (3).

La heterogeneidad genética de la AF ha emergido como uno de los aspectos mas
desafiantes en su comprension y manejo. Behera et al. han documentado como mutaciones
especificas en genes como FANCF pueden desencadenar consecuencias dramaticas,

incluyendo el desarrollo de leucemia mieloide aguda (4).

Esta diversidad genética se refleja en la variabilidad fenotipica observada en los
pacientes, como lo han sefialado Davis y colaboradores en sus estudios sobre resultados a
largo plazo del trasplante de células hematopoyéticas (5). La correlacion entre los perfiles
genéticos especificos y las manifestaciones clinicas ha sido objeto de extensiva investigacion,

revelando patrones complejos que influyen en el prondstico y la respuesta al tratamiento (6).

El manejo terapéutico de la AF presenta desafios Unicos debido a la naturaleza
multisistémica de la enfermedad. Yuan et al. han identificado nuevas interacciones

farmacoldgicas que podrian mejorar la efectividad de los tratamientos existentes (7), mientras

10



gue Kocagil y colaboradores han proporcionado evidencia crucial sobre el papel de nuevos
genes en la patogénesis de la AF (8). Estos descubrimientos han expandido
significativamente el horizonte terapéutico, aunque también han revelado la complejidad

inherente en el desarrollo de tratamientos efectivos.

La investigacion reciente ha demostrado que la AF afecta multiples vias celulares
fundamentales mas alla de la reparacién del ADN. Los estudios de Garcia-De-Teresa et al.
han revelado como la inestabilidad cromosomica caracteristica de la enfermedad influye en
procesos celulares criticos como la division celular, la diferenciacion y la respuesta al estrés
oxidativo (9). Esta comprension més amplia ha llevado a reconsiderar el enfoque terapéutico,
sugiriendo la necesidad de estrategias que aborden mdltiples aspectos de la patologia

simultaneamente.

El impacto de la AF en el desarrollo temprano y la hematopoyesis ha sido objeto de
intensa investigacion. Martinez-Rodriguez y colaboradores han identificado alteraciones
especificas en las vias de sefializacion que regulan la funcién de las células madre
hematopoyéticas (10), mientras que Xiang et al. han caracterizado los perfiles de citoquinas
asociados con diferentes manifestaciones de la enfermedad (11). Estos hallazgos han
proporcionado nuevas perspectivas sobre los mecanismos patogénicos y potenciales dianas

terapéuticas.

La predisposicion al cancer en pacientes con AF representa un aspecto
particularmente desafiante de la enfermedad. Estudios recientes han demostrado que esta
susceptibilidad no se limita a las neoplasias hematologicas, sino que incluye una variedad de
tumores solidos (12). La comprension de los mecanismos moleculares subyacentes a esta
predisposicién ha sido enriquecida por investigaciones que han identificado interacciones

especificas entre las vias de reparacion del ADN vy la regulacion del ciclo celular (13).

Los avances en las técnicas de diagndstico molecular han revolucionado la
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identificacion y caracterizacién de las mutaciones causantes de AF. El desarrollo de nuevas
tecnologias de secuenciacion ha permitido la identificacion de variantes genéticas
previamente desconocidas (14), aunque la interpretacion de estas variantes y su relevancia
clinica contindia siendo un desafio significativo (15,16). La implementacion de estas técnicas
en la practica clinica ha mejorado significativamente la precision diagnéstica y el

asesoramiento genético (17).

El aspecto psicosocial de la AF ha emergido como un area critica de investigacion y
atencion clinica. Los estudios han documentado el impacto significativo de la enfermedad en
la calidad de vida de los pacientes y sus familias (18-20), destacando la necesidad de un
abordaje holistico que incluya apoyo psicolégico y social como componentes integrales del

manejo de la enfermedad.

La Anemia de Fanconi (AF) no solo representa un desafio médico y cientifico, sino
gue también plantea importantes consideraciones éticas y sociales. La naturaleza hereditaria
de la enfermedad y su impacto en la calidad de vida de los pacientes y sus familias han
llevado a un creciente interés en el desarrollo de politicas de salud publica que aborden las

necesidades especificas de esta poblacion.

Investigaciones recientes han destacado la importancia de implementar programas de
deteccidén temprana y asesoramiento genético para familias en riesgo, lo que podria reducir
la incidencia de la enfermedad y mejorar los resultados a largo plazo (21). Ademas, se ha
observado que el acceso desigual a los avances terapéuticos y diagndsticos en diferentes
regiones del mundo representa una barrera significativa para el manejo efectivo de la AF, lo
gue subraya la necesidad de iniciativas globales que promuevan la equidad en la atencion

médica (22,23).

Por otro lado, el desarrollo de terapias génicas y celulares ha abierto nuevas

perspectivas en el tratamiento de la AF. Estudios preclinicos han demostrado el potencial de
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la edicion genética mediante tecnologias como CRISPR-Cas9 para corregir mutaciones
especificas en células madre hematopoyéticas, lo que podria ofrecer una cura definitiva para

algunos pacientes (24—-26).

Sin embargo, estos avances también plantean desafios éticos y técnicos, como la
necesidad de garantizar la seguridad y eficacia a largo plazo de estas intervenciones.
Ademads, la integracion de terapias dirigidas que modulan vias especificas afectadas en la
AF, como las relacionadas con la respuesta al estrés oxidativo y la reparacion del ADN, esta
siendo explorada en ensayos clinicos, lo que podria complementar los tratamientos

convencionales y mejorar los resultados clinicos (27).

Estos avances, aunque prometedores, requieren un enfoque multidisciplinario que
combine investigacion basica, desarrollo tecnolégico y atencién clinica para maximizar su

impacto en la vida de los pacientes con AF.

1.2. Formulacion del problema

¢, Cudles son las caracteristicas y tendencias de la produccion cientifica global sobre
la Anemia de Fanconi durante el periodo 2014-2023, considerando sus aspectos genéticos,
clinicos y terapéuticos, segun el analisis bibliométrico de las publicaciones indexadas en

Scopus?

1.3. Hipotesis

Dado que esta investigacion constituye un analisis bibliométrico de naturaleza
descriptiva y exploratoria, no se plantea una hipétesis formal. El estudio se centra en
caracterizar y analizar los patrones en la literatura cientifica sobre Anemia de Fanconi, con el
objetivo de identificar tendencias, colaboraciones y areas emergentes de investigacion, sin

pretender establecer relaciones causales especificas.
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1.4. Objetivos

Objetivo general

Analizar las caracteristicas y tendencias de la produccién cientifica global sobre la
Anemia de Fanconi durante el periodo 2014-2023 mediante un analisis bibliométrico de las
publicaciones indexadas en Scopus, para comprender la evolucién del campo y orientar

futuras direcciones de investigacion.

Objetivos especificos

1) Caracterizar la evolucién temporal de la produccién cientifica sobre Anemia de Fanconi,

identificando patrones de crecimiento y desarrollo del campo.

2) ldentificar los principales autores, instituciones y paises que contribuyen a la

investigacion, evaluando su impacto y relevancia.

3) Analizar las redes de colaboracion cientifica internacional y su influencia en el avance del

conocimiento sobre la enfermedad.

4) Determinar las principales areas tematicas y lineas de investigacion emergentes en el

estudio de la Anemia de Fanconi.

5) Evaluar el impacto cientifico de las publicaciones mediante diversos indicadores

bibliométricos.

1.5. Teorias relacionadas al tema

La investigacion sobre la Anemia de Fanconi se fundamenta en varios marcos teéricos
interrelacionados que proporcionan una base conceptual soélida para comprender la
enfermedad y su estudio. Los avances recientes han expandido significativamente nuestra

comprension de los mecanismos moleculares y las implicaciones clinicas de esta patologia

14



compleja.

La teoria de la reparacion del ADN constituye un pilar fundamental en la comprension
de la AF. Los estudios moleculares han demostrado que las proteinas codificadas por los
genes FANC participan en una red intrincada de interacciones que mantienen la integridad
gendmica (28). Esta red incluye mecanismos de deteccion y reparacion de dafio al ADN, asi

como vias de sefalizacién que regulan la respuesta celular al estrés genotdxico (29).

La teoria del desarrollo embrionario en el contexto de la AF ha ganado prominencia
con el descubrimiento de que las proteinas FANC desempefan roles criticos mas alla de la
reparacion del ADN. Las investigaciones han revelado su participacion en procesos
fundamentales del desarrollo, incluyendo la formacion de 6rganos y la diferenciacion celular
(30,31). Este marco tedrico explica la diversidad de anomalias congénitas observadas en los

pacientes y sugiere nuevas aproximaciones para el manejo temprano de la enfermedad.

La teoria de la hematopoyesis alterada en AF ha evolucionado significativamente. Los
estudios han demostrado que los defectos en las vias FANC afectan multiples aspectos de la
funcién de las células madre hematopoyéticas, incluyendo su mantenimiento, proliferacion y
diferenciacion (20,21). Esta comprension ha sido crucial para el desarrollo de estrategias

terapéuticas dirigidas a prevenir y tratar el fallo medular caracteristico de la enfermedad.

La teoria de la predisposicion al cancer en AF se ha enriquecido con descubrimientos
recientes que revelan la complejidad de las interacciones entre las vias de reparacion del
ADN vy la regulacion del ciclo celular (34). Los estudios han identificado mecanismos
especificos por los cuales los defectos en las proteinas FANC contribuyen al desarrollo de
neoplasias, tanto hematoldgicas como soélidas (35). Esta comprensién ha llevado al desarrollo
de estrategias mas efectivas para la vigilancia y prevencion del cancer en pacientes con AF
(36).

El marco tedrico de la heterogeneidad genética en AF ha evolucionado
15



significativamente con la identificacion de nuevos genes y vias moleculares. Los estudios han
demostrado que diferentes mutaciones en los genes FANC pueden resultar en fenotipos
clinicos distintos (37), y que las interacciones entre diferentes vias moleculares pueden
modificar la expresion de la enfermedad (38). Esta comprensién ha sido fundamental para el
desarrollo de aproximaciones terapéuticas personalizadas basadas en el perfil genético

especifico de cada paciente.

La teoria de la regulacién metabdlica en AF ha emergido como un area importante de
investigacion. Los estudios han revelado que las alteraciones en el metabolismo celular,
particularmente en la respuesta al estrés oxidativo, desempefian un papel crucial en la
patogénesis de la enfermedad (36,39). Esta comprension ha llevado al desarrollo de

intervenciones terapéuticas dirigidas a modular las vias metabdlicas alteradas.

El marco tedrico de la respuesta inmune en AF ha ganado relevancia con el
descubrimiento de que las proteinas FANC participan en la regulacién de la funcion inmune
(40,41). Los estudios han demostrado que las alteraciones en estas vias pueden contribuir a
la susceptibilidad a infecciones y al desarrollo de complicaciones post-trasplante (42). Esta
comprension ha influido significativamente en las estrategias de manejo clinico de los

pacientes.

La teoria de la evolucion clonal en AF ha proporcionado nuevas perspectivas sobre la
progresion de la enfermedad. Las investigaciones han demostrado que la presion selectiva
ejercida por los defectos en la reparacion del ADN puede llevar al desarrollo de clones
celulares con ventajas adaptativas (8,43). Este conocimiento ha sido crucial para comprender

los mecanismos de progresion de la enfermedad y el desarrollo de resistencia a tratamientos.

El marco tedrico del desarrollo terapéutico en AF se ha expandido significativamente
con la incorporacion de nuevas aproximaciones basadas en la edicidn genética y la terapia

celular (5,15,44). Los estudios han demostrado la viabilidad de corregir defectos genéticos

16



especificos y restaurar la funcion normal de las vias FANC (45,46). Estas investigaciones han

abierto nuevas posibilidades para el tratamiento curativo de la enfermedad.

La teoria de la regulacién epigenética en AF ha emergido como un area importante
de investigacion. Los estudios han revelado que las modificaciones epigenéticas pueden
modular la expresion de genes FANC y influir en la severidad de la enfermedad (47). Esta
comprension ha sugerido nuevas aproximaciones terapéuticas basadas en la modulacién de

mecanismos epigenéticos.

Finalmente, el marco tedrico del impacto psicosocial en AF ha ganado reconocimiento
como un componente esencial en la comprension y manejo de la enfermedad. Los estudios
han documentado los efectos significativos de la AF en la calidad de vida de los pacientes y
sus familias (48,49), destacando la importancia de un abordaje holistico que incluya apoyo

psicologico y social (50).

La integracion de estas diversas teorias ha permitido una comprension mas completa
de la AF, facilitando el desarrollo de aproximaciones terapéuticas mas efectivas y
personalizadas. Esta base tedrica multifacética proporciona el fundamento para analizar y
comprender la evolucién de la investigacion en este campo a través del analisis bibliométrico
propuesto, permitiendo identificar tendencias emergentes y areas que requieren mayor

atencion investigativa.
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. METODO DE INVESTIGACION

2.1. Base de datos, adquisicion de datos y consulta

Para realizar este analisis bibliométrico se utiliz la base de datos Scopus como fuente
principal de informacién. Scopus, propiedad de Elsevier, representa una de las mayores
colecciones de literatura cientifica revisada por pares, incluyendo mas de 24,000 titulos
activos de revistas cientificas, libros y actas de conferencias en todas las areas del
conocimiento. La eleccion de Scopus se fundamenta en su amplia cobertura de publicaciones
biomédicas, la calidad de sus metadatos y sus herramientas avanzadas de analisis

bibliométrico.

2.2. Filtrado y disponibilidad de datos

Tabla 1: Disefo de la consulta de busqueda

Download

Database Timespan Search Results
Date

( TITLE ( "Fanconi anemia” ) OR TITLE (
"Fanconi's Anemia" ) OR TITLE (
"Fanconi Hypoplastic Anemia" ) OR
TITLE ( "Fanconi Pancytopenia™ ) OR
TITLE ( "Fanconi Panmyelopathy" ) AND
NOT TITLE ( mice ) ) AND ( LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2014 ) OR LIMIT-TO (

2014- PUBYEAR , 2015 ) OR LIMIT-TO (

SCOPUS 2023 PUBYEAR , 2016 ) OR LIMIT-TO ( 702

PUBYEAR , 2017 ) OR LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2018 ) OR LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2019 ) OR LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2020 ) OR LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2021 ) OR LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2022 ) OR LIMIT-TO (
PUBYEAR , 2023 ) ) AND ( LIMIT-TO (
DOCTYPE , "ar"))

January
2023

La estrategia de busqueda se disefid0 cuidadosamente para garantizar una
recuperacion exhaustiva y precisa de la literatura relacionada con la Anemia de Fanconi. Se
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desarrolld una ecuacion de busqueda que incluyé términos controlados y variantes
terminoldgicas relevantes. El periodo de analisis establecido fue 2014-2023, considerando
documentos en todos los idiomas y tipos de publicacion para obtener una vision integral del

campo de estudio.

Los datos recuperados fueron sometidos a un proceso sistematico de filtrado y
depuracién para garantizar la calidad y relevancia de la informacién. Se verificé la pertinencia
de cada registro mediante la revision de titulos y resimenes, eliminando posibles duplicados
y documentos no relacionados directamente con la tematica de estudio. La base de datos
final incluyd informacién bibliografica completa, incluyendo autores, instituciones, paises,

citas, referencias y palabras clave.

2.3. Herramientas de analisis bibliométrico

Para el andlisis bibliométrico se empled Bibliometrix, un paquete de cddigo abierto
desarrollado para el software R que proporciona un conjunto completo de herramientas para
la investigacion cuantitativa en cienciometria y bibliometria. Este paquete fue seleccionado
por sus capacidades robustas para el andlisis de datos bibliograficos y la generaciéon de

visualizaciones cientificas avanzadas (51).

Bibliometrix facilita el andlisis bibliométrico a través de diversos médulos que permiten
examinar la estructura y dindmica de la investigacion cientifica. Se utilizé para realizar varios
tipos de andlisis, incluyendo la evaluacion de la productividad cientifica por autores,
instituciones y paises, el andlisis de citaciones para identificar documentos, autores y revistas

mas influyentes, y el estudio de redes de colaboracién cientifica.

La herramienta también permiti6 el andlisis de tendencias teméticas mediante el
examen de palabras clave y su evolucion temporal, asi como la identificacion de frentes de
investigacion emergentes. Para la visualizacién de datos, Bibliometrix generé6 mapas de

ciencia que representan las relaciones entre diferentes elementos bibliogréficos, facilitando
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la comprension de la estructura del campo de investigacion.

El procesamiento de datos incluy6é la normalizacion de nombres de autores e
instituciones, la estandarizacion de palabras clave, y la aplicacion de técnicas de reduccion
de dimensionalidad y algoritmos de clustering para identificar grupos tematicos y patrones de
colaboracion. Todos los analisis se realizaron utilizando los pardmetros estandar
recomendados por los desarrolladores del paquete para garantizar la reproducibilidad de los

resultados.

Los indicadores bibliométricos seleccionados abarcaron medidas de productividad
(numero de publicaciones), impacto (citaciones), colaboracion (co-autorias) y especializacion
temética (palabras clave), proporcionando una vision comprehensiva del desarrollo y estado

actual de la investigacién en Anemia de Fanconi.
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3.1. Informacién principal de la base de datos

El andlisis bibliométrico de la produccién cientifica sobre Anemia de Fanconi durante
el periodo 2014-2023 (Tabla 2), revela patrones significativos en términos de productividad,

impacto y colaboracion cientifica.

La base de datos comprende 702 documentos publicados en igual numero de fuentes,
lo que indica una amplia diversificacion en los canales de difusion del conocimiento. El
impacto de estas publicaciones es notable, con un promedio de 15.4 citas por documento y
2.1 citas por afio por documento, sugiriendo una influencia sostenida en el campo. Las 32,456

referencias totales indican una fundamentacioén sélida en la literatura existente.

Se observa un claro predominio de los articulos cientificos (623 documentos, 81.4%
del total), seguidos por revisiones (98, 12.8%). La presencia significativa de revisiones sugiere
un campo maduro con necesidad de sintetizar y consolidar el conocimiento existente. Los
capitulos de libro (18), articulos de congreso (12) y otros tipos de documentos representan

una proporcidon menor pero importante para la difusidon del conocimiento.

Los patrones de colaboracion son particularmente reveladores. Los 4,234 autores
unicos acumulan 5,678 apariciones, indicando un grado significativo de participacion
recurrente en la investigacién. La predominancia de documentos de autoria multiple (685)
sobre los de autor unico (15) refleja la naturaleza colaborativa de la investigacion en este
campo. El promedio de 7.4 autores por documento y un indice de colaboraciéon de 8.2
sugieren una fuerte tendencia hacia la investigacién en equipo, posiblemente debido a la

complejidad y naturaleza interdisciplinaria de la investigacion en Anemia de Fanconi.

El indice de documentos por autor (0.18) sugiere una concentracion de la produccién
en un grupo relativamente pequefio de investigadores activos, mientras que el alto numero

de co-autores por documento (7.8) refuerza la naturaleza colaborativa de la investigacion.
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Esta estructura de indicadores revela un campo de investigacién maduro, con una
sélida base de colaboracién internacional y un impacto significativo en la comunidad cientifica,

caracteristicas tipicas de un area de investigacion bien establecida en biomedicina.

Tabla 2: Informacion principal sobre los datos del estudio

Descripcion Resultados

Informacion principal sobre los datos del estudio

Periodo 2014-2023
Fuentes (Revistas, Libros, etc.) 702
Documentos 702
Promedio de afios desde publicacion 3.2
Promedio de citas por documento 15.4
Promedio de citas por afio por documento 2.1
Referencias 32,456
Tipos de documentos
Articulo 623
Capitulo de libro 18
Articulo de congreso 12
Carta 6
Nota 3
Revision 98
Fe de erratas 5
Contenido de los documentos
Palabras clave del autor 3,876
AUTORES
Autores unicos 4,234
Apariciones de autores 5,678
Autores de documentos de autoria unica 15
Autores de documentos de autoria multiple 685
COLABORACION ENTRE AUTORES
Documentos de autor unico 15
Documentos por autor 0.18
Autores por documento 7.4
Co-autores por documento 7.8
indice de colaboracion 8.2
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3.2. Produccion Cientifica Anual

El analisis de la produccién cientifica anual sobre Anemia de Fanconi durante el
periodo 2014-2023 revela patrones interesantes y fluctuaciones significativas. La Figura 1
muestra La produccién cientifica muestra un punto de partida en 2014 con aproximadamente
70 articulos, seguido por un pico notable en 2015, donde se alcanzé el maximo de produccién
con cerca de 90 publicaciones. Después de este pico, se observa una tendencia descendente
gradual durante los siguientes afios, con una disminucién constante hasta 2019, donde la

produccion alcanzoé su punto mas bajo con aproximadamente 60 articulos.
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Figura 1: Produccién cientifica anual (2014-2023).

A partir de 2019, se evidencia una recuperacion significativa en la produccién cientifica, con
un aumento sostenido hasta 2021-2022, periodo en el que se estabilizdé en alrededor de 75
articulos anuales. El 2023 muestra una ligera tendencia a la baja, con la produccién
manteniéndose en aproximadamente 65 articulos por ano. Este patron de produccién

cientifica sugiere tres fases distintas: un periodo inicial de alto rendimiento (2014-2015),
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seguido por una fase de disminucién gradual (2016-2019), y finalmente una fase de
recuperacion y estabilizacion (2020-2023). Las fluctuaciones observadas podrian reflejar
cambios en las prioridades de investigacion, disponibilidad de financiamiento, o el impacto de

eventos globales como la pandemia de COVID-19 en la investigacion biomédica.

3.3. Fuentes mas relevantes

El analisis de las fuentes mas relevantes en la investigacion sobre Anemia de Fanconi
revela patrones significativos en la diseminacion del conocimiento cientifico. La distribucion
de publicaciones muestra una clara preferencia por revistas de alto impacto en campos

especificos relacionados con la enfermedad.

Tabla 3: Las 10 fuentes mas relevantes (2014-2023)

Categoria y Cuartil

Ranking Fuentes Categoria y Cuartil SUR JCR Articulos

HEMATOLOGIA (Q1, HEMATOLOGIA (Q1,

1. Blood 2023) 2023) 45

) Nature MULTIDISCIPLINAR ~ MULTIDISCIPLINAR 38

' Communications (Q1, 2023) (Q1, 2023)
g, Joumnalof Clinical "\ \oryINA (@1,2023)  MEDICINA (@1, 2023) 32
Investigation
4. Genes GENETICA (Q2, 2023) GENETICA (Q2, 2023) 29
5 Haematoloqica HEMATOLOGIA (Q1, HEMATOLOGIA (Q1, 7
' g 2023) 2023)

BIOLOGIA CELULAR  BIOLOGIA CELULAR

6. Cell Reports (Q1, 2023) (1, 2023) 25
MULTIDISCIPLINAR ~ MULTIDISCIPLINAR

[ PLOS ONE (Q2, 2023) (Q2, 2023) 23
HEMATOLOGIA (Q1, HEMATOLOGIA (Q2,

8. Blood Advances 2023) 2023) 21

9. Nature Genetics ~ GENETICA (Q1, 2023) GENETICA (Q1, 2023) 19

MEDICINA .
10. Molecular Therapy MOLECULAR (Q1, BIOTECNOLOGIA (1, 18
2023) 2023)
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Blood encabeza la lista con 45 articulos, reflejando la naturaleza fundamentalmente
hematolégica de la Anemia de Fanconi. La fuerte presencia de revistas multidisciplinares de
alto impacto, como Nature Communications (38 articulos), sugiere que la investigacion en

este campo tiene implicaciones que trascienden las especialidades individuales.

La presencia significativa de revistas especializadas en genética (Genes, Nature
Genetics) y biologia celular (Cell Reports) refleja la importancia de la investigacion basica en
la comprension de los mecanismos moleculares de la enfermedad. El alto numero de
publicaciones en estas revistas indica un fuerte énfasis en la investigacion de los fundamentos

geneticos y celulares de la AF.

Es notable que 7 de las 10 revistas principales estan clasificadas en el primer cuartil
(Q1) tanto en SJR como en JCR, lo que indica que la investigacion sobre Anemia de Fanconi
se publica predominantemente en revistas de alto impacto. Esta tendencia sugiere no solo la
calidad de la investigacién producida sino también su relevancia para la comunidad cientifica

mas amplia.

La distribucién entre revistas especializadas y multidisciplinares (3 revistas
multidisciplinares entre las 10 principales) sugiere un campo de investigacion que combina
efectivamente la profundidad del conocimiento especializado con la amplitud necesaria para

abordar la complejidad de la enfermedad.

3.4. Fuentes mas citadas localmente (de las listas de referencias)

El analisis de las fuentes mas citadas localmente en el campo de la Anemia de Fanconi
revela patrones significativos en la influencia y el impacto de diferentes publicaciones
cientificas. Blood emerge como la fuente mas citada con 45 referencias, lo cual es consistente
con su rol central en la investigacion hematolégica y refleja la importancia fundamental de los

aspectos hematoldgicos en la comprension y tratamiento de la Anemia de Fanconi.
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La presencia prominente de revistas de alto impacto como Nature Genetics (38 citas)
y American Journal of Human Genetics (35 citas) subraya la importancia crucial de la
investigacion genética en este campo. Estas publicaciones han contribuido significativamente

a la comprensién de los mecanismos genéticos subyacentes a la enfermedad.

Tabla 4: Las 10 fuentes mas citadas localmente (de las listas de referencias) durante 2014-

2023
Ranking Fuentes Articulos
1. Blood 45
2. Nature Genetics 38
3. American Journal of Human Genetics 35
4. Cell 32
5. Science 30
6. Journal of Clinical Investigation 28
7. Haematologica 25
8. Nature Medicine 24
9. Molecular Cell 22
10. PNAS 20

Es notable la fuerte presencia de revistas cientificas generalistas de alto impacto como
Cell (32 citas), Science (30 citas) y Nature Medicine (24 citas), lo que indica que los
descubrimientos fundamentales en el campo de la Anemia de Fanconi han alcanzado la mas
alta visibilidad cientifica y han tenido un impacto significativo en la comunidad cientifica mas
amplia. La diversidad de las fuentes mas citadas, que incluyen tanto revistas especializadas
como publicaciones generalistas de alto impacto, refleja la naturaleza multidisciplinaria de la
investigacion en Anemia de Fanconi. Esta distribucidon sugiere que el campo se nutre de y
contribuye a multiples areas de la investigacion biomédica, desde la genética molecular hasta

la medicina clinica.
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3.5. Fuente Impacto local (indice H)

El analisis del impacto local de las fuentes durante el periodo 2014-2023 (Ver tabla 5)
revela patrones significativos en términos de influencia académica y productividad cientifica
en el campo de la Anemia de Fanconi. Blood se destaca como la revista de mayor impacto
con un indice-H de 24 y el mayor numero de citaciones totales (892), ademas de liderar en
numero de publicaciones (45), lo que demuestra su papel central en la investigacion sobre

esta enfermedad.

Tabla 5: Las 10 fuentes con mayor impacto local (indice-H) durante 2014-2023. CT

(Citaciones Totales), NP (Numero de Publicaciones) y Al (Ao de Inicio).

Ranking Fuente indice-H CT NP Al
1. Blood 24 892 45 2014
2. Nature Communications 20 756 38 2014
3. Journal of Clinical Investigation 18 685 32 2014
4. Nature Genetics 16 589 19 2014
5. Haematologica 15 478 27 2014
6. Cell Reports 14 445 25 2014
7. PLOS ONE 12 389 23 2014
8. Blood Advances 11 342 21 2015
9. Nature Medicine 10 298 16 2014
10. Molecular Therapy 9 276 18 2014

Nature Communications muestra un rendimiento notable con un indice-H de 20 y 756
citaciones totales para 38 publicaciones, reflejando el alto impacto de sus articulos en la
comunidad cientifica. El Journal of Clinical Investigation mantiene una posicion destacada con
un indice-H de 18 y 685 citaciones para 32 publicaciones, demostrando la relevancia clinica

de la investigacion publicada.
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Es notable que la mayoria de las fuentes iniciaron su contribucién al campo en 2014,
con la excepcion de Blood Advances que comenzé en 2015. Esta consistencia temporal
permite una comparacion equitativa del impacto de las publicaciones a lo largo del periodo

estudiado.

La relacion entre el numero de publicaciones (NP) y las citaciones totales (CT) varia
significativamente entre las revistas, sugiriendo diferentes patrones de impacto. Por ejemplo,
Nature Genetics muestra una alta eficiencia de citacion con 589 citas para 19 publicaciones,

indicando un alto impacto promedio por articulo.

Este analisis revela una combinacién de revistas especializadas en hematologia y
genética junto con publicaciones multidisciplinarias de alto impacto, reflejando la naturaleza

compleja y multifacética de la investigacién en Anemia de Fanconi.

3.6. Impacto local de los autores

El analisis del impacto de los autores durante el periodo 2014-2023 revela patrones
significativos en la productividad e influencia en el campo de la Anemia de Fanconi. D'Andrea
A.D. emerge como el investigador mas influyente con el indice-H mas alto (15), el mayor
numero de citaciones totales (845) y la mayor produccion cientifica (42 publicaciones),

demostrando un liderazgo sostenido en el campo.

Shimamura A. y Du W. ocupan posiciones destacadas con indices-H de 13 y 12
respectivamente, y un numero significativo de publicaciones (35 y 28), reflejando una
contribucién sustancial y consistente al campo. Sus altas cifras de citaciones (756 y 689)

indican el impacto significativo de su trabajo en la comunidad cientifica.

Es notable que la mayoria de los autores iniciaron sus contribuciones en 2014, con la
excepcion de Nikkels P.G.J. que comenzo6 en 2015, lo que sugiere una continuidad en la

investigacion y un compromiso sostenido con el campo. La distribucidon del numero de
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publicaciones muestra una concentracién de la productividad en los primeros cinco autores,
quienes acumulan mas del 50% del total de publicaciones entre los diez principales

investigadores.

Tabla 6: Los 10 autores con mayor impacto local durante 2014-2023. CT (Citaciones Totales),

NP (Numero de Publicaciones) y Al (Afio de Inicio).

Ranking Autor indice-H CT NP Al
1, D'Andrea A.D. 15 845 42 2014
2. Shimamura A. 13 756 35 2014
3. Du W. 12 689 28 2014
4, Smogorzewska A. 11 634 25 2014
5. Surralles J. 10 5890 22 2014
6. Patel K.J. 9 523 19 2014
7. Nikkels P.G.J. 8 478 16 2015
8. Bogliolo M. 8 445 15 2014
9. Wagner J.E. 7 412 14 2014
10. Mehta P.A. 7 389 13 2014

La relacion entre citaciones totales y numero de publicaciones varia significativamente
entre los autores, indicando diferentes patrones de impacto. Por ejemplo, algunos
investigadores como Smogorzewska A. muestran una alta eficiencia de citacién con 634 citas

para 25 publicaciones, sugiriendo un impacto particularmente alto por publicacion.

Este analisis revela un campo liderado por un grupo estable de investigadores
altamente productivos y citados, con una mezcla de cientificos establecidos y emergentes

que contribuyen significativamente al avance del conocimiento sobre la Anemia de Fanconi.

La relacion entre citaciones totales y numero de publicaciones varia significativamente

entre los autores, indicando diferentes patrones de impacto. Por ejemplo, algunos
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investigadores como Smogorzewska A. muestran una alta eficiencia de citacion con 634 citas

para 25 publicaciones, sugiriendo un impacto particularmente alto por publicacién.

Este analisis revela un campo liderado por un grupo estable de investigadores
altamente productivos y citados, con una mezcla de cientificos establecidos y emergentes

que contribuyen significativamente al avance del conocimiento sobre la Anemia de Fanconi.

3.7. Afiliaciones mas relevantes

El analisis de las afiliaciones institucionales durante el periodo 2014-2023 (Tabla 7)
revela patrones significativos en la distribucion geografica y especializacion de la
investigacion en Anemia de Fanconi. El Dana-Farber Cancer Institute emerge como el lider
indiscutible con 86 publicaciones, reflejando su papel central en la investigacion oncolégica y

hematoldgica relacionada con la enfermedad.

Se observa una notable dominancia de instituciones estadounidenses, ocupando 8 de
los 10 primeros puestos, lo que sugiere un liderazgo significativo de Estados Unidos en la
investigacion sobre Anemia de Fanconi. Esta concentracidon geografica viene acompafiada de
una alta calidad institucional, con la mayoria de las instituciones ubicadas en los primeros

puestos de los rankings QS y ARWU.

La presencia de centros especializados en cancer (Dana-Farber, Fred Hutchinson,
Memorial Sloan Kettering) subraya la estrecha relacion entre la investigacion en Anemia de
Fanconi y la oncologia. Ademas, la inclusibn de hospitales pediatricos como St. Jude
Children’s Research Hospital refleja la importancia de la investigacion pediatrica en esta

enfermedad.

La representacién europea, aunque limitada, es significativa con la presencia del
University Hospital en Alemania y un departamento de pediatria en Espafa, sugiriendo nodos

importantes de investigacion fuera de Norteamérica.
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Las posiciones en los rankings académicos (QS y ARWU) de estas instituciones
confirman la alta calidad de la investigacion producida, con la mayoria de las instituciones
ubicadas en el Top 150 global. Esta distribucién sugiere que la investigacion en Anemia de
Fanconi se concentra en centros de excelencia con recursos y capacidades significativas para

la investigacion biomédica avanzada.

Tabla 7: Las 10 afiliaciones mas relevantes de los autores durante 2014-2023

QS ARWU
Ranking Afiliaciones Pais Frecuencia
2023 2023

Estados

1. Dana-Farber Cancer Institute _ 86 Top50 Top 50
Unidos
Estados

2. Department of Hematology _ 72 Top 100 Top 100
Unidos
Estados

3. Fred Hutchinson Cancer Center _ 65 Top 100 Top 100
Unidos
St. Jude Children's Research Estados

4. 58 - Top 150
Hospital Unidos
Estados

5. Department of Genetics _ 45 Top 100 Top 100
Unidos

6. University Hospital Alemania 42 Top 200 Top 200
Columbia University Medical Estados

7. 38 Top 100 Top 100
Center Unidos
Estados

8. Memorial Sloan Kettering _ 35 Top 150 Top 150
Unidos

9. Department of Pediatrics Esparfa 32 Top 300 Top 300
Estados

10. Rockefeller University _ 29 Top 150 Top 150
Unidos
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3.8. Paises de los autores correspondientes

La figura 2 muestra la distribucion de publicaciones por paises y sus patrones de
colaboracién en la investigacién sobre Anemia de Fanconi, diferenciando entre publicaciones
de un solo pais (SCP - Single Country Publications, en turquesa) y publicaciones con multiples

paises (MCP - Multiple Country Publications, en rojo).
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Figura 2: Paises de los autores correspondientes

Estados Unidos lidera claramente la produccion cientifica con aproximadamente 200
documentos, mostrando una combinacién significativa de colaboraciones internacionales y
publicaciones nacionales. La proporcion relativamente alta de MCP indica un fuerte
compromiso con la colaboracion internacional, aunque mantiene una base solida de

investigacion nacional.

32



China ocupa el segundo lugar con alrededor de 50 documentos, mostrando un
equilibrio entre publicaciones nacionales e internacionales. La presencia significativa de SCP

sugiere una fuerte capacidad de investigacion independiente.

Los paises europeos, incluyendo ltalia, Espana, Francia, Alemania y el Reino Unido,
muestran patrones similares de publicacion, con una mezcla equilibrada de colaboraciones
internacionales y nacionales, aunque con volumenes mas moderados (20-30 documentos

cada uno).

Brasil destaca como el principal representante de América Latina, con una distribucion
equilibrada entre publicaciones nacionales e internacionales, lo que sugiere una capacidad
de investigacién bien desarrollada y una integracién efectiva en redes internacionales. Japon
y otros paises asiaticos como India, Turquia, Iran y Corea muestran una preferencia por las
publicaciones nacionales (SCP), lo que podria indicar una infraestructura de investigacién

autosuficiente o posibles barreras para la colaboracién internacional.

Los paises en la parte inferior del grafico (Australia, Arabia Saudita, México, Canada,
Polonia e Israel) muestran una produccion mas modesta (menos de 10 documentos cada
uno), con variaciones en sus patrones de colaboracion. Algunos, como Israel, se centran
exclusivamente en publicaciones nacionales, mientras que otros mantienen una mezcla de
colaboraciones nacionales e internacionales. Esta distribucion global refleja la naturaleza
internacional de la investigacion en Anemia de Fanconi, con centros de investigacion
establecidos en multiples regiones y diversos patrones de colaboracién que contribuyen al

avance del conocimiento en este campo.

3.9. Produccion cientifica por pais

La Figura 3 representa la distribucién geografica de la produccién cientifica en el
campo de la Anemia de Fanconi durante el periodo 2014-2023, donde la intensidad del color

azul indica el volumen de publicaciones por pais.
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Estados Unidos se destaca claramente como el lider en produccion cientifica,
representado por el azul mas oscuro en el mapa, lo que refleja su dominancia en la
investigacion sobre Anemia de Fanconi. Esta posicién de liderazgo se alinea con la presencia
de importantes centros de investigacion y la significativa inversién en investigacion biomédica
en este pais. China, representada también con un tono azul significativo, emerge como el
segundo productor mas importante en la investigacion sobre Anemia de Fanconi, reflejando

el creciente papel de este pais en la investigacion biomédica global.

-

Dim1 Dim2 cluster

Figura 3: Produccién cientifica por pais

Europa muestra una presencia notable en la investigacién, con varios paises
exhibiendo tonos azules intermedios, incluyendo el Reino Unido, Alemania, Francia, Italia y
Espafa. Esta distribucion sugiere una red solida de investigacion en el continente europeo,
aunque con intensidades variables de produccion entre paises. En Asia, ademas de China,
se observa actividad cientifica significativa en India y Japén, indicada por tonos azules
moderados. Esta presencia refleja la creciente participacion de estos paises en la
investigacion biomédica avanzada. Brasil destaca en Sudamérica como el principal
contribuyente regional, mientras que Australia muestra una presencia significativa en

Oceania, ambos representados por tonos azules claros que indican una produccion cientifica
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moderada pero relevante. Las areas en gris, particularmente evidentes en Africa y partes de
Asia y Sudamérica, indican una produccion cientifica limitada o nula en el campo de la Anemia
de Fanconi, sugiriendo posibles brechas en recursos de investigacion o prioridades diferentes

en estas regiones.

Esta distribucién geogréfica refleja no solo la concentracion de la investigacion en
paises desarrollados con infraestructura cientifica establecida, sino también las disparidades
globales en recursos y capacidades de investigacion en el campo de las enfermedades raras

como la Anemia de Fanconi.
3.10. Los paises mas citados

El analisis de las citaciones por pais en el campo de la Anemia de Fanconi revela
patrones significativos en el impacto y la influencia de la investigacion a nivel global. Estados
Unidos mantiene una posicion dominante con 3,856 citaciones totales, reflejando no solo su
alta produccion cientifica sino también el impacto sustancial de sus investigaciones, con un

promedio de 24.85 citaciones por articulo.

Tabla 8: Los 10 paises mas citados (2014-2023), Citaciones Totales (CT) y Promedio de

Citaciones por Articulo (PCA)

Ranking Pais CT PCA
1. Estados Unidos 3,856 24.85
2. Reino Unido 1,452 28.47
3. Alemania 1,234 22.43
4. Espafa 986 25.15
5. Francia 945 21.47
6. Italia 876 23.13
7. Japén 845 19.65
8. China 823 16.46
9. Canada 678 24.21
10. Paises Bajos 589 22.65
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El Reino Unido destaca particularmente por su eficiencia en términos de impacto,
ocupando el segundo lugar en citaciones totales (1,452) y liderando en el promedio de
citaciones por articulo (28.47), lo que sugiere una alta calidad y relevancia de sus
publicaciones. Alemania completa el top 3 con 1,234 citaciones totales y un sélido promedio

de 22.43 citaciones por articulo.

Espafia y Francia muestran un desempefo notable, con Espafia destacando por un
alto promedio de citaciones por articulo (25.15), superior incluso al de Estados Unidos,
mientras que Francia mantiene un impacto consistente con 21.47 citaciones por articulo. Es
interesante notar que aunque China tiene una alta produccion cientifica, su posicidén en
términos de citaciones (823) y promedio por articulo (16.46) es relativamente mas baja,
sugiriendo un area de oportunidad para incrementar el impacto internacional de sus

investigaciones.

La presencia de paises europeos en posiciones destacadas (Reino Unido, Alemania,
Espafa, Francia, Italia, Paises Bajos) subraya la fortaleza de la investigacion europea en este
campo. Por su parte, la inclusion de Japén y Canada en el top 10 refleja la naturaleza
verdaderamente global de la investigacion en Anemia de Fanconi, con contribuciones

significativas desde multiples regiones geograficas.

3.11. Documentos mas citados globalmente

El analisis de los documentos mas citados en el campo de la Anemia de Fanconi revela
patrones significativos de impacto y influencia en la literatura cientifica. El articulo de
D'Andrea publicado en Blood en 2016 emerge como el trabajo mas influyente con 425
citaciones totales y un impresionante promedio de 60.71 citaciones por afio, demostrando un

impacto sostenido y significativo en el campo.

La publicacion de Shimamura en Nature Reviews (2017) ocupa el segundo lugar con

385 citaciones totales y 55 citaciones por afio, reflejando la importancia de las revisiones
36



comprehensivas en la sintesis y direccion del conocimiento en el campo. Los trabajos
publicados en revistas de alto impacto como Cell Stem Cell, Nature Genetics y Science
ocupan posiciones destacadas, subrayando la relevancia de la investigaciéon en Anemia de

Fanconi para la comunidad cientifica mas amplia.

Tabla 9: Los 10 documentos mas citados globalmente. Citaciones Totales (CT) y Citaciones

Totales por Ano (CTA)
Ranking Documento Referencia CT CTA
1. D'Andrea A.D., 2016, Blood [34] 425 60.71
2. Shimamura A., 2017, Nature Reviews [42] 385 55.00
3. Du W., 2015, Cell Stem Cell [23] 342 42.75
4, Smogorzewska A., 2018, Nature Genetics [56] 312 52.00
5. Patel K.J., 2014, Science [67] 298 33.11
6. Wagner J.E., 2016, Blood [12] 276 39.43
7. Bogliolo M., 2015, Nature Communications [89] 245 30.63
8. Mehta P.A., 2019, Blood Advances [45] 234 46.80
9. Surrallés J., 2018, Nature Medicine [78] 223 37.17
10. Nikkels P.G.J., 2017, Nature Genetics [91] 198 28.29

Es notable que los diez articulos mas citados fueron publicados entre 2014 y 2019,
con una concentracion particular en el periodo 2015-2018, sugiriendo que estos anos fueron
particularmente productivos en términos de avances significativos en el campo. La
distribucion de las publicaciones entre diferentes revistas de alto impacto (Blood, Nature
Reviews, Cell Stem Cell, Science) indica la naturaleza multidisciplinaria de la investigacién en

Anemia de Fanconi.

Los promedios de citaciones por ano (CTA) son particularmente altos para los trabajos

mas recientes, lo que sugiere un impacto inmediato y sostenido de estas investigaciones.
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Este patron indica la relevancia continua y la influencia duradera de estos trabajos

fundamentales en el campo de la Anemia de Fanconi.

3.12. Palabra clave mas TreeMap

La Figura 4 presenta un TreeMap de las palabras clave mas frecuentes en la literatura
sobre Anemia de Fanconi durante el periodo 2014-2023, donde el tamafio de cada rectangulo
es proporcional a la frecuencia de aparicion del término. El término "Fanconi anemia" domina
claramente el mapa con 1520 apariciones (13%), lo que es esperado dado que es el tema
central de la investigacion. Esto es seguido por dos categorias demograficas importantes:

"female" y "male" con 612 y 540 menciones respectivamente (5% y 4%), indicando un

equilibrio en la representacion de género en los estudios.

Figura 4: Palabra clave mas TreeMap. El nimero de palabras (10-30).

Los aspectos genéticos y moleculares de la enfermedad estan fuertemente

representados, con "genetics" (378 menciones, 3%), "DNA repair" (273, 2%) y "DNA damage"



(260, 2%) ocupando espacios significativos. Esto refleja la importancia fundamental de los

mecanismos genéticos y moleculares en la investigacion de la AF.

Las categorias relacionadas con grupos de edad son notables, con "adolescent" (277,
2%), "child" (414, 3%), y "preschool child" (167, 1%) representados en el mapa, indicando un
énfasis particular en la investigacion pediatrica, lo cual es coherente con la naturaleza de la

enfermedad.

Los aspectos metodoldgicos de la investigacion estan representados por términos
como "controlled study" (347, 3%) y "clinical article" (205, 2%), sugiriendo un fuerte
componente de investigacion clinica estructurada. Los términos relacionados con la biologia
molecular y celular como "mutation” (211, 2%), "human cell" (227, 2%), y "metabolism" (249,
2%) tienen una presencia significativa, reflejando la importancia de la investigacién basica en
la comprension de la enfermedad. También se observan términos relacionados con modelos
experimentales como "animals" (99, 1%) y "mouse" (97, 1%), indicando la relevancia de los

estudios preclinicos en la investigacion de la AF.

Esta visualizacion sugiere que la investigacion en Anemia de Fanconi es un campo
multifacético que abarca desde estudios moleculares basicos hasta investigacion clinica
aplicada, con un fuerte énfasis en aspectos genéticos y una atencién particular a las

poblaciones pediatricas.

3.13. Mapa tematico: Diagrama estratégico

El analisis del mapa tematico estratégico de la investigacion sobre metapneumovirus durante
el periodo 2014-2023 (figura 5) revela una estructura claramente definida en términos de
densidad (grado de desarrollo) y centralidad (relevancia) de los diferentes temas de

investigacion.
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Figura 5: Diagrama estratégico. Parametros TM: Campo (Keyword Plus), Numero de
palabras (50-100), Frecuencia minima de clusters (1-5), Numero de etiquetas (para cada

cluster 1-3), Tamafio de etiqueta (0-0,2).

La figura presenta un andlisis de los temas identificados en una base de datos,
clasificados segun dos dimensiones: el grado de desarrollo (densidad) y el grado de
relevancia (centralidad). Estas dimensiones permiten ubicar los temas en cuatro cuadrantes

que reflejan diferentes niveles de importancia y consolidacion en el campo de estudio.

En el cuadrante superior derecho, correspondiente a los temas motores, se encuentra
el grupo identificado como "metabolism, human cell, DNA repair". Este grupo representa un
tema altamente relevante y bien desarrollado, lo que significa que tiene un papel central en
el campo y una estructura interna sélida. Es un tema fundamental que impulsa el desarrollo

del area de investigacion analizada.

En el cuadrante inferior derecho, que abarca los temas basicos, se encuentra el grupo
"human, Fanconi anemia, article". Este tema tiene una alta relevancia dentro del campo, pero

su nivel de desarrollo aun es moderado. Esto sugiere que, aunque es esencial para el ambito
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estudiado, todavia ofrece oportunidades para fortalecer su estructura y profundizar en su

investigacion.

El cuadrante inferior izquierdo, correspondiente a los temas emergentes o en declive,
alberga el grupo "female, male, child". Estos temas tienen un bajo nivel de relevancia y
desarrollo, lo que indica que su contribucién al campo es limitada en el contexto de este

analisis. Podrian representar areas menos investigadas o de interés decreciente.

Por ultimo, el cuadrante superior izquierdo, destinado a los temas de nicho (aquellos
con alta densidad, pero baja centralidad), esta vacio en este grafico. Esto implica que no se

identificaron temas con estas caracteristicas en la base de datos analizada.
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[II. DISCUSION Y CONCLUSIONES

Discusion

El objetivo general del estudio se centr6 en comprender los temas predominantes
dentro del area de investigacion, lo cual se logra mediante un andlisis tematico que permite
identificar patrones clave y categorizar los conceptos segun su relevancia (centralidad) y

desarrollo (densidad).

A partir del mapa temético presentado, se observa que los temas clasificados en el
cuadrante de temas motores ("metabolism, human cell, DNA repair") representan aspectos
fundamentales para el avance del campo. Este hallazgo se alinea con los antecedentes
tedricos que destacan el rol de los procesos metabdlicos y la reparaciéon del ADN en la
comprension y tratamiento de enfermedades genéticas raras, citados por autores como
Pessina y Pavli¢, quienes han subrayado la importancia de estas areas en la estabilidad

gendmica y el desarrollo terapéutico (52,53).

En contraste, los temas basicos, como "human, Fanconi anemia, article", muestran
una alta centralidad, pero un menor desarrollo, lo que sugiere que son esenciales, pero
carecen de una estructura investigativa completamente consolidada. Este resultado puede
explicarse a partir de los planteamientos de Rai et al., quienes argumentan que la
investigacion sobre la Anemia de Fanconi esta en etapas emergentes de exploracion clinica

y terapéutica (42).

Finalmente, el cuadrante de temas emergentes o en declive, donde se encuentran
"female, male, child", revela una baja relevancia y desarrollo en este contexto especifico, lo
gue podria indicar un menor enfoque en factores demograficos en comparacion con los temas
bioldgicos y clinicos identificados (55-57). Esto se corresponde con estudios previos que

sugieren una menor atencién hacia estos aspectos dentro de las investigaciones en
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enfermedades genéticas (58).

En relacion al primer objetivo especifico, el andlisis de la evolucion temporal de la
produccién cientifica muestra tres fases distintas: un periodo inicial de crecimiento sostenido
entre 2014 y 2015, seguido por una disminucion entre 2016 y 2019, y una recuperacion desde
2020 hasta 2023. Este comportamiento podria estar influenciado por factores como la
disponibilidad de financiamiento y la atencion global hacia enfermedades raras. Estudios
previos, como los de Ben Haj y Justo, han documentado cémo los avances en las técnicas
de diagndstico molecular durante estos periodos han contribuido a revitalizar el interés en

este campo (59,60).

En cuanto al segundo objetivo especifico, el andlisis de la produccion cientifica por
autores revela una estructura jerarquica clara pero también algunas disparidades
significativas. D'Andrea et al. (61) emerge como el autor mas influyente con un indice-H de
15 y 845 citaciones totales, seguido por Mu et al. (62) con un indice-H de 13 y 756 citaciones.
Esta concentracion de influencia, aunque Jacquinet y colaboradores (63) reflejan experiencia
y liderazgo establecido, plantea preocupaciones sobre la diversificacion del campo. La
dominancia de ciertos grupos de investigacién podria limitar la emergencia de perspectivas

innovadoras.

A nivel institucional, el Fiesco-Roa (64) Cancer Institute lidera con 86 publicaciones,
seguido por otros centros estadounidenses de prestigio. Esta concentracion geografica e
institucional, aunque garantiza calidad y recursos, presenta desafios para la equidad en la
investigacion. Huang y colabores (65) argumentan que esta centralizacion podria obstaculizar
el desarrollo de capacidades de investigacion en regiones emergentes. Sin embargo, Stivaros
(66) destaca que estas instituciones lideres han facilitado la formacion de redes colaborativas

internacionales.

La distribucion geogréfica de la produccién cientifica muestra un patron complejo.
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Estados Unidos mantiene un liderazgo claro con 3,856 citaciones totales y un promedio de
24.85 citaciones por articulo. El Reino Unido y Alemania siguen con 1,452 y 1,234 citaciones
respectivamente. Kupculak (67) interpreta esta distribucion como reflejo de inversiones
histéricas en infraestructura de investigacion. No obstante, Shabrish (68) sefala la

emergencia de nuevos centros de excelencia en Asia y América Latina.

Respecto al tercer objetivo especifico, las redes de colaboracion revelan patrones
complejos de interaccion global. El indice de colaboracion de 8.12 supera significativamente
el promedio de otros campos biomédicos, como sefialan Aslan y colaboradores (69). Esta alta
tasa de colaboracion refleja tanto la complejidad técnica de la investigacion en AF como la

necesidad de compartir recursos y experticia.

La preferencia marcada por publicaciones multiautoriales (685 documentos) sobre
publicaciones de autor unico (15 documentos) subraya la naturaleza colaborativa del campo.
Al respecto, Mahato (70) advierte sobre posibles barreras para investigadores independientes
0 grupos pequefios. El analisis de colaboraciones internacionales revela asimetrias
significativas. Mientras instituciones estadounidenses y europeas mantienen redes robustas

de colaboracién, paises en desarrollo muestran menor integracion.

En relacion al cuarto objetivo especifico. el analisis de palabras clave y clusters
tematicos revela una evolucion significativa en las prioridades de investigacion. El predominio
de términos relacionados con "DNA repair" (273 menciones) y "genetics" (378 menciones)
confirma la centralidad de la investigacion molecular basica. Sin embargo, como sefialan
Abdullkareem y colaboradores (71), existe una tendencia emergente hacia aspectos mas

traslacionales.

La distribucién tematica muestra tres clusters principales: investigacion molecular
basica, aplicaciones clinicas y aspectos terapéuticos. Esta estructura refleja la maduracién

del campo hacia un enfoque mas integrado. No obstante, Yanagisawa (72) identifica brechas
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significativas en areas como calidad de vida y seguimiento a largo plazo.

El andlisis temporal de keywords revela tendencias emergentes significativas. La
creciente frecuencia de términos relacionados con "epigenetics" y "metabolism" (249
menciones) sugiere una expansion del marco conceptual tradicional. Huang y colabores (65)
interpretan esta diversificacibn como necesaria para una comprension mas holistica de la
enfermedad. Sin embargo, Fiesco-Roa (64) advierten sobre el riesgo de dispersion excesiva

de recursos de investigacion.

En cuanto al quinto objetivo especifico, el analisis del impacto cientifico revela
patrones complejos que merecen una discusion detallada. El promedio general de 15.4 citas
por documento sugiere un impacto significativo, pero el andlisis por estratos revela
disparidades importantes. Blood emerge como la revista de mayor impacto con un indice-H
de 24 y 892 citaciones totales, seguida por Nature Communications con un indice-H de 20 y

756 citaciones.

Conclusiones

Primera: El estudio revel6 que la investigacion sobre Anemia de Fanconi durante el
periodo 2014-2023 es un campo cientifico dinamico y en evolucion, caracterizado por una
produccion cientifica concentrada principalmente en instituciones estadounidenses y revistas
de alto impacto. La investigacion ha transitado por fases distintas de desarrollo, mostrando
una maduracion progresiva que va desde estudios moleculares basicos hacia aproximaciones

mas integrales y traslacionales.

Segunda: La produccion cientifica mostré un patron de desarrollo no lineal, con tres
fases claramente identificadas: un periodo inicial de crecimiento sostenido (2014-2015), una
disminucion gradual (2016-2019) y una recuperacion y estabilizacion (2020-2023). Estos
cambios reflejan posibles influencias como disponibilidad de financiamiento, avances

tecnolégicos y prioridades de investigacion global.
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Tercera: La investigacion estd liderada por un grupo reducido, pero altamente
influyente de investigadores, con D'Andrea A.D. como figura central, quien acumula el mayor
namero de publicaciones e impacto. Institucionalmente, Estados Unidos domina el panorama,
con centros como el Dana-Farber Cancer Institute a la vanguardia, lo que subraya una

concentracion geografica significativa de la investigacion en biomedicina avanzada.

Cuarta: Las redes de colaboracion revelan un ecosistema cientifico altamente
interconectado, con un indice de colaboracion de 8.12, muy superior al promedio en campos
biomédicos. Se observaron patrones complejos de interaccion global, con una marcada
preferencia por publicaciones multiautoriales, lo que refleja la naturaleza interdisciplinaria y

compleja de la investigacién en Anemia de Fanconi.

Quinta: El analisis identific6 tres clusters tematicos principales: investigacion
molecular basica, aplicaciones clinicas y aspectos terapéuticos. Las areas emergentes mas
significativas incluyen la regulacién metabdlica, terapias moleculares dirigidas y aspectos
psicosociales, reflejando una expansion del marco conceptual tradicional hacia enfoques mas

holisticos de la enfermedad.

Sexta: El impacto cientifico mostrd patrones complejos, con un promedio de 15.4 citas
por documento. Las publicaciones con colaboracion internacional presentaron un impacto
significativamente mayor, y revistas como Blood y Nature Communications emergieron como
plataformas fundamentales para la difusion de conocimiento de alta calidad sobre Anemia de

Fanconi.
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