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Un proyecto andaluz recibe financiacion
para estudiar el componente genético de la
enfermedad del lupus

11/09/2012 - EUROPA PRESS, GRANADA
Un proyecto de investigacién andaluz desarrollado en el Centro Genyo, situado en el
Parque Tecnoldgico de la Salud de Granada, sera financiado por la Fundaciéon Ramoén
Areces con 100.000 euros durante los préximos tres afios para estudiar el componente
genético de la enfermedad del lupus.
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afio por esta institucién que promueve la investigacion en Espafia en
aquellas disciplinas cientificas en fase de desarrollo que requieren de
importantes recursos econémicos y de equipamiento para su consecucion
y a la que han concurrido un total de 444 proyectos en las areas de
Ciencias de la Vida y de la Materia.

Las caracteristicas del Centro Pfizer-Universidad de Granada-Junta de
Andalucia de Genémica e Investigacion Oncoldgica (Genyo), un lugar de
referencia internacional en investigacién de enfermedades de base
genética, y su equipamiento técnico de alta tecnologia lo convierten en un
entorno ideal para el desarrollo de este proyecto.

La investigacion, titulada 'Secuenciacion Completa del genoma exémico del
Lupus Eritematoso Sistémico en familias de casos multiples de origen
europeo: identificacion de mutaciones raras y sus consecuencias
funcionales', estéa liderada por la investigadora Marta Alarcén Riquelme, y
tiene como fin identificar las mutaciones raras que determinan el
componente genético en familias con alta prevalencia de la enfermedad y
llegar a comprender los mecanismos que llevan a su desarrollo, segun
informa en una nota el Gobierno andaluz.

Pese a que el Lupus Eritematoso Sistémico (LES) es una enfermedad
crénica autoinmune, existen casos (alrededor de un 10 por ciento) en los
que el origen es familiar, por lo que al menos dos o tres personas de una
misma familia la pueden padecer. El equipo de investigacién que desarrolla
este proyecto cree que en estos casos existiran alteraciones que son raras
en la mayoria de la poblacién.

"Tenemos ADN de familias de este tipo y lo que vamos a hacer es utilizar
las tecnologias de secuenciacion de Gltima generacion con las que
contamos en Genyo para leer el ADN de todos sus genes y determinar la
presencia de tales mutaciones", explica la doctora Alarcén, quien ha
sefialado ademds que "en teoria, dichas alteraciones no deben hallarse en
individuos sanos y deberan compartirse entre los pacientes de una o
varias familias".

Este proyecto ayudara a comprender los mecanismos que llevan al
desarrollo de una enfermedad como el lupus, una patologia compleja con
una mortalidad alta en mujeres jévenes, cuya causa es aun desconocida y
que se caracteriza por la inflamacion y el dafio de tejidos mediado por el
sistema inmunitario, y a mejorar las posibilidades de hallar tratamientos
eficientes.

INVESTIGACION ANDALUZA

Utilizando la misma tecnologia que el proyecto desarrollado en Genyo, otra
importante investigacion andaluza sobre distrofias hereditarias de retina ha
sido seleccionada también por la Fundacion Ramén Areces para su
financiacion.

En este caso se trata de un proyecto liderado por el director de la Unidad
de Gestion Clinica de Genética, Reproduccion y Medicina Fetal del
Hospital Universitario Virgen del Rocio, Guillermo Antifiolo, y el investigador
Javier Santoyo, del Centro Andaluz de Secuenciacion Genémica Humana
(Casegh), en el que se desarrolla el Proyecto Genoma Médico (MGP).
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Tal y como se deduce del titulo de esta investigacion 'ldentificacion de
nuevos genes responsables de distrofias hereditarias de retina mediante la 6
tecnologia Next Generation Sequencing y determinacion de los
mecanismos patogénicos asociados', el principal objetivo de la misma sera
aumentar los porcentajes de deteccién de causa genética de las distrofias
hereditarias de retina, identificando nuevos mecanismos patogénicos y
contribuyendo al desarrollo de nuevas alternativas diagndsticas y
terapéuticas para este grupo de enfermedades raras de extraordinaria
complejidad y heterogeneidad genética.
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