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Enfermedades raras y emergentes. Mas de la mitad de las ayudas (2.212.906 de
Euros) se destinan a investigar las bases moleculares, tratamientos, trastornos
hemadticos, parasitologia y microbiologia de 21 enfermedades raras y emergentes. La
Fundacion ha considerado necesario asignar recursos para la investigacion para este
tipo de enfermedades, aquellas que, implicando peligro de muerte, invalidez o
minusvalfa, se da con una prevalencia baja, menor de 5 casos/10.000 habitantes, de
las que frecuentemente se desconoce su etiologfa, su epidemiologia, sus métodos de
diagnoéstico o su terapéutica. La fundacion considera, igualmente, que un namero
creciente de enfermedades raras o emergentes seran en el futuro verdaderas
ecopatias, por lo que es necesario investigar antes de que se cierren las oportunidades
de intervencion en el entorno significativo para la especie humana.

Las investigaciones que reciben ayudas abordaran distintos aspectos de enfermedades
como el sindrome de PAPA, la Distrofia Mioténica, Hipoacusias, Anisakis Simplex;
Enfermedad de Gaucher Tipo 1; Sindrome “X Fragil”; enfermedades mitocondriales;
enfermedades metabélicas hereditarias; Anemia de Fanconi; Sindrome de Costello y
NOOnan; Leishmaniosis canina; enfermedad de Huntington; enfermedad por
deposito denso (DDD) y sindrome hemolitico urémico atipico; Sindrome de
microdelecién; Porfirio eritropoyética congénita; Fasciola hepatica; desérdenes de
almacenamiento lisosomial; Disqueratosis congénita; Acondroplasia; Sindrome
Goodpasture; Efecto del acido oleico en el Sindrome de Down.
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INVESTIGACIONES SOBRE ENFERMEDADES RARAS Y EMERGENTES

INVESTIGACION
Sindrome PAPA

Distrofia Mioténica

Hipoacusias hereditarias
Anisakis simplex

Enfermedad de Gaucher

Sindrome “X fréagil” (SXF)

Enfermedades mitocondriales

Enfermedades metabodlicas
hereditarias (EMH)

Anemia de Falconi
Sindromes Costello y Noonan
Leishmaniosis canina
Enfermedad de Huntington

Enfermedad por deposito
denso y Sindrome hemolitico
urémico atipico

Sindrome de microdelecion
Porfiria eritropoyética
congeénita

Fasciola Hepatica

Desérdenes de
almacenamiento lisosomal

Disqueratosis congénita (DC)

Acondroplasia

Sindrome Goodpasture

Factor neurotréfico, acido
oleico en Sindrome de Down

INVESTIGADOR PRINCIPAL/CENTRO

Andrés Alonso Garcia/ Instituto de Biologia y Genética Molecular (CSIC)
Valladolid

Rubén Dario Artero Allepuz/ Facultad de Biologia ( U. Valencia)

Ignacio del Castillo Fernandez del Pino/ Hospital Universitario Ramén y Cajal
(Madrid)

Maria del Carmen Cuellar del Hoyo/ Facultad de Farmacia. U. Complutense.
(Madrid)

Francisco Espafia Furi6 / Hospital Universitario La Fe (Valencia)

José Antonio Esteban Garcia/ Centro de Biologia Molecular “Severo Ochoa”.
CSIC. Universidad Autonoma de Madrid

Patricio Fernandez Silva/ Facultad de Veterinaria. U. Zaragoza.

Alejandra Gamez Abascal/ Centro de Biologia Molecular “Severo Ochoa”.
CSIC. Universidad Auténoma de Madrid

Miguel Angel Genestar Pujana/ Instituto Catalan de Oncologia. Instituto de
Investigacion Biomédica de Bellvitge. Barcelona

Carmen Guerra Gonzélez / Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas.
CNIO

Vicente Emilio Larraga Rodriguez de Vera
Centro de Investigaciones Bioldgicas. CSIC. Madrid

José Javier Lucas Lozano/ Centro de Biologia Molecular “Severo Ochoa”.
CSIC. Universidad Autonoma de Madrid

Oscar Llorca Blanco
Centro de Investigaciones Bioldgicas. CSIC. Madrid.

Marcos Malumbres Martinez/ (CNIO)

Oscar Mollet Aguilar- Galindo/ Unidad de Biologia Estructural. Centro de
Investigacion Cooperativa en Biociencias (CIChioGUNE). Vizcaya.

Antonio Muro Alvarez/ Centro de Investigacion de Enfermedades Tropicales
de la Universidad de Salamanca (CIETUS)

Carmen Ortiz Mellet/ Facultad de Quimica. Universidad de Sevilla.

Rosario Perona Abell6on/ Instituto de Investigaciones Biomédicas de Madrid.
CSIC. UAM

Jesus Pintor Just/ Escuela Universitaria de Optica. UCM. Madrid

Jesus Rodriguez Diaz/ Instituto de Agroquimica y Tecnologia de Alimentos.
CSIC. Valencia.

Ana Velasco Criado/ Instituto de Neurociencias de Castillay Leon.
Universidad de Salamanca
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Biologia Molecular de la Epigenética- La Fundacion financia en esta
convocatoria con 861.692 euros, 8 proyectos de investigacion relacionados con la
Epigenética, es decir, los cambios heredables en la funcion génica que se producen
sin un cambio en la secuencia del ADN. La Epigenetica estd relacionada con la
susceptibilidad a padecer enfermedades tales como el céancer. Los trabajos
adjudicatarios profundizaran en los factores de transcripcion y la formacién de
heterocromatina en Drosophila; el Papel de los mecanismos epigenéticos en procesos
de aprendizaje y memoria; las alteraciones epigenéticas y su relacion con el cancer;
las modificaciones de histonas (protefnas basicas de baja masa molecular) en el
epigenoma de Arabidopsis thaliana,; la busqueda e identificacion de nuevas causas
genéticas y epigenéticas de trastornos del espectro autista; el control epigenético de la
diferenciacion celular y la pluripontencialidad por la proteinas BRAF35 e iBRAF; la
regulacion epigenética del mantenimiento de la estabilidad genémica durante el ciclo
celular miético y meiético y la regulacion epigenética mediada por Ring1A/Ring1B

INVESTIGACIONES SOBRE BIOLOGIA MOLECULAR DE LA EPIGENETICA

Investigacion

Factores de transcripcion y la
formacion de heterocromatina en
Drosophila

Papel de los  mecanismos
epigenéticos en procesos de
aprendizaje y memoria
Alteraciones epigenéticas y su
relacion con el cancer

Modificaciones de histonas
(proteinas bésicas de baja masa
molecular) en el epigenoma de
Arabidopsis thaliana

Busqueda e identificacion de
nuevas causas genéticas vy
epigenéticas de trastornos del
espectro autista.

Control  epigenético de la
diferenciacion  celular 'y la
pluripontencialidad por la
proteinas BRAF35 e iBRAF
Regulacion epigenética del
mantenimiento de la estabilidad
gendmica durante el ciclo celular
miotico y meidtico.

Regulacion epigenética mediada
por RinglA/RinglB

MAS INFORMACION EN:

Investigador Principal /Centro de Investigacion

Natalia Azpiazu Torres/ Centro de Biologia Molecular
Severo Ochoa” CSIC- UAM

Angel Manuel Carrion Rodriguez /Facultad de Ciencias
Experimentales. Universidad Pablo de Olavide. Sevilla-

Manel Esteller Badosa /Programa de Epigenética y
Biologia del Cancer. Institut d"Investigacio Biomédica de
Bellvitge (IDIBELL). Barcelona

Paloma Mas Martinez/ Consorcio CSIC-IRTA-UAB.
Centro de Investigacion en Agrigenémica (CRAG).
Barcelona.

Maria del Carmen Orellana Alonso/

Universitario La Fe. Valencia.

Hospital

José Carlos Reyes Sosa / Centro Andaluz de Biologia
Molecular y Medicina Regenerativa. (CSIC). Sevilla.

Pedro Antonio San Segundo Nieto/ Instituto de

Microbiologia  Bioquimica.  CSIC-Universidad de
Salamanca.
Miguel  Angel Vidal Caballero /Centro de

Investigaciones Bioldgicas (CSIC) Madrid.
http://prensa.fundacionareces.es
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Nuevos materiales Biocompatibles- Los biomateriales representaron una
verdadera revolucion en la Medicina. En la actualidad se ha avanzado en el
descubrimiento de nuevos materiales biocompatibles que abriran nuevas posibilidad
en la cirugia y los implantes. La Fundacién Ramén Areces destina en esta edicion
387.634 euros a cuatro proyectos de investigacion que se centraran en el uso de
nanoparticulas de oro con fototerapia en el tratamiento localizado de tumores sélidos;
el diseflo de nuevas formas farmacéuticas para administracion de inmunoterapia oral
para el tratamiento de alergia alimentaria a cacahuete; la aplicacion de biomateriales
con fines agiogénicos, antioxidantes y regenerativos en el sistema nervioso central y
los nuevos materiales nanoestructurados multifuncionales para aplicaciones
biomédicas

INVESTIGACIONES SOBRE NUEVOS MATERIALES BIOCOMPATIBLES

Investigacion

Uso de nanoparticulas de oro con fototerapia
en el tratamiento localizado de tumores
solidos

Disefio de nuevas formas farmacéuticas para
administracion de inmunoterapia oral para el
tratamiento de alergia alimentaria a cacahuete.
Aplicacion de biomateriales con fines

agiogénicos, antioxidantes y regenerativos en
el sistema nervioso central

Nuevos materiales nanoestructurados
multifuncionales para aplicaciones
biomédicas

MAS INFORMACION EN:

Investigador Principal / Centro

Manuel Arruebo Gordo/ Instituto
Universitario en Nanociencia de Aragon.
Universidad de Zaragoza.

Marta Ferrer Puga / Clinica Universidad de
Navarra.

José Miguel Soria Lopez/ Facutad de Ciencias
de la Salud. Universidad CEU- Cardenal
Herrera. Madrid

Pablo Tabeada Antelo/ Facultad de Fisica.
Universidad de Santiago de Compostela

http://prensa.fundacionareces.es
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Produccion de Biohidrogeno: La actual incertidumbre acerca de la disponibilidad
de combustibles fosiles, debido a la disminucién de las reservas existentes junto a la
toma de conciencia acerca de los riesgos que una creciente emision de CO2 pueda
tener en el clima global del planeta, han planteado a la ciencia y la tecnologfa el reto
de ofrecer a la humanidad una economfa sostenible en lo tocante al suministro de las
necesidades energéticas de generaciones futuras., En este contexto el hidrégeno esta
adquiriendo un reconocimiento creciente como combustible viable para el futuro.
Con el objeto de adelantarse a los problemas socioeconémicos y medioambientales
que puedan derivarse de un agravamiento, a nivel mundial, de los desequilibrios
actuales, la fundacién apoya en esta convocatoria con 310.464 euros tres
investigaciones sobre biohidrégeno que se centraran en la valorizaciéon del Glicerol
que se genera a partir del Biodiesel; la investigacion con la bacteria aerdbica
Azotobacter vinelandii como biofactorfa para la produccion de hidrégeno y la
obtencion de cepas superproductoras de hidrogeno en Clostridium cellulolyticum y
Rhodobacter capsulatus mediante ingenierfa genética.

INVESTIGACIONES SOBRE BIOHIDROGENO

Investigacion

Valorizacion del Glicerol que se genera a
partir del Biodiesel

Azotobacter vinelandii (bacteria aerobica)
como biofactoria para la produccién de
hidr6geno

Obtencion de cepas superproductoras de
hidrogeno en Clostridium cellulolyticum y
Rhodobacter capsulatus mediante ingenieria
genética

MAS INFORMACION EN:

Investigador Principal/ Centro

Victor Manuel Fernandez Lopez/ Instituto de
Catalisis y Petroleoquimica. CSIC. Madrid

Juan  Imperial Rddenas/ Centro de
Biotecnologia y Genémica de Plantas.
Universidad Politécnica de Madrid.

Alberto Sola Landa/ Instituto de
Biotecnologia de Leon.

http://prensa.fundacionareces.es
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Acuicultura- La Acuicultura representa un sector en pleno auge a nivel
internacional que persigue incrementar los recursos de aguas dulces y marinas para la
obtencion de mas y mejores alimentos de cultivos de peces en condiciones
controladas. La Fundacion ha adjudicado 326.582 euros a tres proyectos de
investigacion que se centrardn la Producciéon de gonadotropinas recombinantes
(hormonas implicadas en la reproduccion) de lenguado senegalés; la Aplicacion de
analisis genéticos en la creacion de bancos de germoplasma en peces y el uso de
nanoesferas para encapsular sustancias preventivas o terapéuticas que puedan ser
utilizados en acuicultura.

INVESTIGACIONES EN ACUICULTURA

Investigacion
Produccion de gonadotropinas recombinantes
(hormonas implicadas en la reproduccién) de
lenguado senegalés

Aplicacion de analisis genéticos en la creacion
de bancos de germoplasma en peces

Uso de nanoesferas para encapsular sustancias
preventivas o terapéuticas que puedan ser
utilizados en acuicultura.

MAS INFORMACION EN:

Investigador Principal/ Centro

Joan Cerdd Luque/ Laboratorio IRTA
(Instituto de Investigacion y Tecnologias
Agroalimentarias) Instituto de Ciencias del
Mar. CSIC. Barcelona

Vanesa Robles Rodriguez/ Departamento de
Biologia Molecular e Instituto de Desarrollo
Ganadero y Sanidad Animal. Universidad de
Leon.

Nerea Roher Armentia/ Facultad de
Biociencias. Universidad Auténoma de
Barcelona.

http://prensa.fundacionareces.es
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Biotecnologia de los Alimentos- La manipulacion genética ha conducido en los
altimos afios a la obtencién de plantas y animales que resisten enfermedades, que
requieren menos fertilizantes, y que producen mas alimentos o fibra. En este
escenario, la Biotecnologia ha producido abundantes productos agricolas reduciendo
asimismo su coste.

La Fundacion ha adjudicado 245.172 euros a dos proyectos de investigacion en esta
area. El primero se refiere a la mejora de la produccién de frutos y tubérculos por
manipulacion de los patrones de ramificacion en plantas Solanaceas y el segundo al
desarrollo de alimentos funcionales en el campo de la maduraciéon intestinal, la
enfermedad inflamatoria intestinal y el sindrome de intestino irritable.

INVESTIGACIONES SOBRE BIOTECNOLOGIA DE LOS ALIMENTOS

Investigacion Investigador Principal / Centro
Mejora de la produccion de frutos y Pilar Cubas Dominguez/ Centro Nacional de
tubérculos por manipulaciéon de los patrones Biotecnologia. CSIC. Madrid
de ramificacion en plantas Solanaceas
Desarrollo de alimentos funcionales en el Fermin Sanchez de Medina Lopez-Huertas/
campo de la maduracion intestinal, la Facultad de Farmacia. Universidad de
enfermedad inflamatoria intestinal y el Granada.
sindrome de intestino irritable

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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LAS 21 ENFERMEDADES RARAS QUE SE INVESTIGARAN

1- El sindrome PAPA

El sindrome conocido como PAPA se caracteriza por la aparicion de brotes
inflamatorios que producen lesiones en la piel que incluyen acné quistico, lesiones
ulcerosas y purulentas denominadas pyoderma gangrenosum vy lesiones en las
articulaciones que incluyen la infiltracion de neutréfilos y la formacion de pus.
Aunque el PAPA es una enfermedad rara, el estudio de las alteraciones que se
producen en enfermedades que afectan a un nimero pequefio de pacientes puede
aportar importante informacién para comprender los mecanismos fisiol6gicos de la
respuesta inflamatoria y disefiar mejores herramientas diagnésticas y terapéuticas cuya
aplicacién puede extenderse a enfermedades inflamatorias de una mayor prevalencia.

MAS INFORMACION EN: http:/prensa.fundacionareces.es

2- Distrofia Miot6nica

La distrofia mioténica es una enfermedad autosdbmica dominante caracterizada por
expansiones del trinucleétido CTG en una regiéon no codificante del gen DMPK. En el
proyecto adjudicatario se utilizaran técnicas punteras para evaluar el transcriptoma de
miRNAs (el miRNoma) de dos organismos modelo en busca de nuevas dianas para el
disefio de estrategias terapéuticas y no solo resulta interesante por su interés
biomédico sino también por las observaciones sobre la biologia de los miRNAs que
puede permitir realizar en Drosophila.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es

3- Hipoacusias

Las hipoacusias o déficit auditivos son un grupo muy heterogéneo de trastornos con
una alta prevalencia. Mas del 60% de los casos se deben a causas genéticas. Las
hipoacusias hereditarias no sindrémicas son las mas frecuentes (70 % de los casos).
Para que esta investigacion basica repercuta en beneficio de los pacientes
(diagnostico molecular, consejo genético, desarrollo de nuevas terapias), es necesario
continuar la identificacion de genes responsables de hipoacusias, desarrollar mas la
epidemiologia genética, estudiar las correlaciones genotipo fenotipo y la posible
existencia de genes modificadores, y generar modelos animales de estos trastornos.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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4- Anisakis simplex

La demostracién de inmunosupresion producida por las infecciones producidas por
helmintos parasitos podria tener un profundo impacto sobre los programas de
vacunacion en masa, ya que podrian explicar la falta de proteccién obtenida por
vacunas convencionales en comunidades donde las infecciones helminticas son muy
prevalentes. Ademas, el conocimiento de los mecanismos mediante los cuales los
parasitos manipulan la respuesta inmunolégica resulta de especial interés, no sélo por
su aplicacién directa a la mejora de estrategias antihelminticas, sino también para el
desarrollo de nuevas terapias anti-inflamatorias. Se ha demostrado que algunos
productos derivados de helmintos son capaces de suprimir los dafos producidos en
enfermedades inflamatorias, autoinmunes y cancer mediante control de la
proliferacion celular. El objetivo de este trabajo es investigar si los antigenos larvarios
de Anisakis simplex tienen propiedades inmunomoduladoras.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es

5- Enfermedad de Gaucher Tipo 1

La enfermedad de Gaucher (EG) es una enfermedad de depésito lisosomal rara,
presente en 1 de cada 70.000 personas. Las complicaciones 6seas se observan en
alrededor del 80% de los pacientes, y constituyen su aspecto mas invalidante.
Pacientes con el mismo genotipo presentan diferente afeccion 6sea, por lo que deben
estar implicados factores hasta ahora desconocidos.

MAS INFORMACION EN: http:/prensa.fundacionareces.es

6- El Sindrome “X Fragil” (SXF)

El Sindrome “X Fragil” (SXF) es una forma de retraso mental hereditario, que también
estd asociado a problemas de atencion, hiperactividad y conductas autistas. En la
actualidad, no hay ninguna cura para el sindrome “X Fragil, aunque hay tratamientos
farmacoloégicos de eficacia limitada. SXF es causado por la ausencia de la proteina
“Fragile Mental Retardation Protein 17 o FMRP1. Esta proteina controla la expresion
de maltiples mRNAs en el cerebro. este proyecto de investigacion contribuird a
elucidar los procesos fisiolégicos que controlan las funciones cognitivas, y en
concreto, a entender las alteraciones patolégicas que resultan en el retraso mental
asociado al sindrome de “X Fragil”.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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7- Enfermedades mitocondriales

El exceso de reactivas de oxigeno (ROS) es dafiino para el DNA mitocondrial
(MtDNA) y para los complejos respiratorios. Ante la ausencia de tratamientos efectivos
para las enfermedades mitocondriales, cualquier estrategia que pueda mejorar el
estado de los pacientes merece ser ensayada. Los resultados obtenidos hasta ahora en
células en cultivo o mediante transfeccion de tejidos con la xenoexpresion de
enzimas sustitutivos son prometedores e indican que se puede paliar parte de los
defectos asociados a estas patologias. Los modelos propuestos en el presente proyecto
permitiran determinar /n vivo las consecuencias de la xenoexpresion de NDIT y AOX
y su potencial como agentes terapéuticos.

MAS INFORMACION EN: http:/prensa.fundacionareces.es
8- Enfermedades metabélicas hereditarias (EMH)

Las enfermedades metabdlicas hereditarias (EMH) se definen como alteraciones
bioquimicas de origen genético causadas por un defecto especifico en la estructura y
funcion de una protefna implicada en una ruta del metabolismo celular. Se han
identificado mas de 500 EMH diferentes que afectan a la sintesis, metabolismo,
transporte y/o almacenamiento de compuestos organicos clasificaindose en funcion
del metabolismo alterado y su patogénesis.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
9- Anemia de Fanconi

La AF es una enfermedad genética clasificada como rara en base a su baja
prevalencia (~1/1-5 millones). La consecuciéon de este estudio debera conllevar una
mejora en el conocimiento de las bases moleculares, y posibles aplicaciones
diagnosticas y de desarrollo de nuevas estrategias terapéuticas en la AF.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es

10- Sindromes de Costello y Noonan

Recientemente se ha determinado que algunas mutaciones de las proteinas Ras o de
alguno de los miembros de sefializaciéon de la ruta de transmision de sefiales, RAS-
RAF-ERK-MAP kinasas, son responsables del desarrollo de los sindromes neuro-
cardio-facio-cutaneos. Estos sindromes congénitos se caracterizan por alteraciones en
el desarrollo que dan lugar a dismorfias faciales, cardiopatfas, baja estatura, defectos
en piel y genitales, asi como retraso mental.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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11- Leishmaniosis canina

La leishmaniosis es una enfermedad parasitaria producida por protozoos del género
Leishmania perteneciente a la familia de los Tripanosomatidos. La forma visceral de la
enfermedad es mortal sin tratamiento. Es una enfermedad endémica que afecta a 15
millones de personas, con 2 millones de nuevos casos al afio, en 88 paises de las
zonas tropicales y templadas (el 90% de ellos en vias de desarrollo) constituyendo un
obstaculo importante para la realizacion de proyectos de desarrollo. En Europa es
endémica, con un incremento importante en los Gltimos afios, fundamentalmente en
personas inmunodeprimidas. En Espafia el agente causal es Leishmania infantum'y el
huésped intermediario es el perro con unos porcentajes de infestaciébn que varian
entre el 10 y el 25 por ciento, con zonas de incidencia mas elevada, hasta un 34%.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
12- Enfermedad de Huntington

De las enfermedades raras de tipo neurodegenerativo, la enfermedad de Huntington
(EH) es una de las mas prevalentes. En Espafa hay unos 4.000 afectados (y se calcula
que hasta 20.000 personas viven con la incertidumbre verse afectados al tener un
25% o un 50% de riesgo de haber heredado la mutacién responsable). La EH se inicia
tardiamente (tipicamente en torno a los 40 anos) y cursa con movimientos
involuntarios (corea), rigidez, trastornos de la personalidad y declive intelectual
progresivos que conducen a la muerte unos 15-20 afios después. La neuropatologia se
caracteriza por una marcada atrofia del ntcleo estriado y en menor medida de la
corteza cerebral.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es

13- Enfermedad por depésito denso (DDD) y sindrome hemolitico urémico atipico

Se trata de dos patologias renales raras. Los resultados de este estudio seran también
relevantes para otras patologias mas prevalentes como la degeneraciéon macular

asociada a la edad (DMAE) o la enfermedad de Alzheimer, relacionadas también con
desregulacion del sistema del complemento.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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14-Sindrome de microdelecién

El aumento en la resolucién de las técnicas de analisis de ADN genémico ha
permitido identificar pequefias deleciones cromosomales en pacientes con
enfermedades especificas. Entre ellas, se ha caracterizado recientemente un sindrome
acompanado por la delecién monoalélica recurrente de una regién pericentromérica
en el cromosoma 16 (16p11.2-p12.2). La pérdida de este fragmento en un solo alelo
produce un sindrome de retraso mental, alteraciones craneofaciales y problemas
cardiovasculares en nifios. El establecimiento de la base genética y molecular de estas
alteraciones puede ser un primer paso para posibles tratamientos en nifios con estos
sindromes.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es

15- Porfiria eritropoyética congénita

Las porfirias constituyen una familia de enfermedades autosomales provocadas por la
existencia de mutaciones en los diferentes enzimas responsables de la biosintesis del
grupo hemo. A pesar de que se trata de una enfermedad muy rara (hay descritos
menos de cien casos en la peninsula ibérica), los sintomas que padecen los enfermos
son muy pronunciados.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
16-Fasciola hepatica

La fasciolosis es una enfermedad de afectacién hepética producida por
parasitos helmintos digénidos del género Fasciola. La infeccion se adquiere al ingerir
metacercarias adheridas a plantas comestibles o flotantes en el agua. En la actualidad
se considera que existe un aumento en los casos registrados de fasciolosis humana ya
que los avances surgidos en el diagnostico de la enfermedad permiten detectar un
mayor nimero de casos, considerandola una enfermedad emergente a nivel mundial.
En Espafa los casos de fasciolosis humana son esporadicos, hasta tal punto que esta
enfermedad esta incluida en la lista de enfermedades raras descritas por el Centro de
Investigacion de Enfermedades Raras perteneciente al Instituto de Salud Carlos IIl.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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17- Desérdenes de almacenamiento lisosomial

Los defectos en las proteinas presentes en los lisosomas originan mas de 40 tipos de
desordenes  hereditarios en humanos, conocidos como des6rdenes de
almacenamiento lisosomal. Como grupo, se estima que afectan a 1 de cada 6.000
nacimientos en los pafses europeos, pero individualmente la mayorfa estan
catalogados como “enfermedades raras”, afectando a menos de 1 de cada 200.000
nacimientos. Su origen esta en la carencia o mal funcionamiento de hidrolasas, lo que
conduce a la acumulacién de macromoléculas que no se degradan en los lisosomas,
causando lesiones y disfunciones de los o6rganos afectados que conducen
frecuentemente a la muerte del paciente.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
18-Disqueratosis congénita

La disqueratosis congénita (DC) es un sindrome de envejecimiento prematuro
caracterizado por anormalidades cutaneas y de otro tipo, que se encanecimiento,
pérdida de pelo, osteoporosis, pérdida dental, fallo de médula ésea y tumores. Es un
enfermedad rara y fatal que lleva a la pérdida de las células madre de los tejidos de
crecimiento rapido como son la médula 6sea, la piel y el intestino.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
19- Acondroplasia

La acondroplasia es una patologia debida a una mutacion en el receptor para el factor
de crecimiento de fibroblastos (FGF) del tipo 3 (abreviado FGFR3). Esta mutacion es
especialmente relevante en los condrocitos del cartilago ya que debida esta alteracion
se producen los consabidos cambios en la estructura esquelética que se ven reflejados
en tallas bajas, cifosis, lordosis y a menudo hidrocefalia. Esta enfermedad carece de
tratamiento farmacolégico por lo que actualmente se mitiga a través de elongaciones
6seas de las extremidades inferiores y superiores.

MAS INFORMACION EN: http:/prensa.fundacionareces.es
20- Sindrome Goodpasture

El sindrome de Goodpasture (GP) es una enfermedad rara (menos de 3 casos nuevos
por millon de habitantes al afio) de caracter autoinmune que se caracteriza por cursar
con una glomerulonefritis de progresion rapida frecuentemente acompafada de
hemorragia pulmonar.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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21-Efecto del 4cido oleico en el Sindrome de Down

El sindrome de Down es una enfermedad genética que se caracteriza por la presencia
del cromosoma 21 parcialmente triplicado, generando una trisomia. Esta estructura
molecular da lugar a una serie de anormalidades genéticas que condicionan la
estructura y la funcién del cerebro e influye sobre el aprendizaje y la conducta de las
personas afectadas. La Federacion Espanola de Sindrome de Down denuncia falta de
informacién sobre la enfermedad, promoviendo el estudio de la unién entre la
enfermedad mental y la aberracion cromosémica. El acido oleico promueve la
diferenciacion neuronal, induciendo la expresion de proteinas asociadas al
crecimiento axonal (GAP-43), al crecimiento dendritico (MAP-2) y migracion
neuronal (DCX). Teniendo en cuenta estos antecedentes, la investigacion pretende
estudiar el efecto del acido oleico en el desarrollo cerebral en el Sindrome de Down
utilizando como modelo animal el ratén con trisomia Ts16.

MAS INFORMACION EN: http://prensa.fundacionareces.es
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