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Obtienen un ratén mutado genéticamente
que podria ayudar a curar enfermedades
neuromusculares

AC/ EP 15/01/2013 13:47:34

Tuwittear Cientificos del Centro de Investigacion
Biomédica de la Universidad de Granada
(UGR) han logrado generar "por primera
vez en el mundo” ratones con una
mutacion genética que les provoca la
deficiencia de Coenzima Q10, una enfermedad mitocondrial
calificada como rara que se da sobre todo en nifios.

Estos ratones mutantes, deficientes en el gen Coq9,
supondran, en palabras de los investigadores, "una

he rramienta muy valiosa para el estudio yel
tratamiento de encefalopatias metabdlicas y
enfermedades neuromusculares”, segln ha informado
este martes en un comunicado la institucidn académica
granadina.

Quizas leinterese ...

En concreto, la Coenzima Q10 (CoQ10) es una molécula

sintetizada en las células del propio organismo, y tiene funciones esenciales en el metabolismo celular. Entre
las funciones mejor conocidas destaca su papel en la produccion de energia que necesita la célula y su
capacidad antioxidante. En humanos, se han descrito casos de deficiencia en CoQ10 debido a defectos en la
ruta biosintética, lo que causa un sindrome con un cuadro clinico muy heterogéneo.

Para entender los mecanismos patoldgicos de esta enfermedad y conocer mejor la ruta biosintética de la CoQ,
los cientificos de la UGR han conseguido generar, tras mas de tres afios de trabajo, ratones con una mutacion,
similar a la descrita en un paciente, en un gen (Cog9) que codifica una proteina que, a su vez, participa en la
biosintesis de la CoQ.

PARALISIS EN LAS EXTREMIDADES

Como explica a través de esta nota Luis Carlos Lopez Garcia, investigador principal de este trabajo, los ratones
mutantes en Coq9 desarrollan una encefalomiopatia severa que cursa con muerte neuronal, astrogliosis y
vacuolizacién del cerebro.

"Entre los tres y seis meses, sufren una rapida degeneracién con paralisis de las extremidades y
muerte por parada cardiorespiratoria”, detalla este experto, que afiade que, "desde un punto de vista
molecular, la deficiencia en CoQ en estos ratones causa una desestructuracion de la maquinaria bioenergeética
mitocondrial en el cerebro, provocando un déficit bioenergético severo y un leve aumento de dafio oxidativo".

El ratén mutante en Coq9 generado representa "el primer modelo de raton deficiente en CoQ con
encefalomiopatia mitocondrial que se consigue a nivel mundial, y podria ayudarnos a buscar una terapia
adecuada para enfermedades neuromusculares relacionadas con la deficiencia en CoQ10, actualmente sin
tratamiento”, prosigue la UGR.

RESULTADOS PUBLICADOS EN 'HUMAN MOLECULAR GENETICS'

Ademas, dado que la CoQ10 se usa también como suplemento nutricional y en la industria cosmética, "el
modelo de raton deficiente en CoQ es ideal para estudiar la utilidad real de estas aplicaciones".

Los resultados de esta investigacion, que cuenta con financiacion del CElBioTic Granada, el Ministerio de
Economia y Competitividad, la Junta de Andalucia y el programa Marie Curie, han sido publicados en el Ultimo
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numero de la prestigiosa revista '"Human Molecular Genetics'. En el trabajo también han colaborado
investigadores del Centro Nacional de Investigaciones Cardiovasculares (CNIC).
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