HD

Novedades en la investigacion de la EH. En lenguaje sencillo. Escrito por cientificos. Para
toda la comunidad EH.

Noticias del Congreso sobre Terapias para la EH 2013: Dia
1

Dia 1 de nuestra cobertura del Congreso sobre Terapias para la Enfermedad de
Huntington
Por Dr Jeff Carroll el 22 de agosto de 2013

Editado por Dr Ed Wild; Traducido por Laura Medialdea Marcos

Publicado originalmente el 09 de abril de 2013

Nuestro primer informe diario del Congreso anual sobre Terapias para la Enfermedad de
Huntington en Venecia, Italia. Durante los proximos dos dias les brindaremos toda la
informacion en tiempo real a través de Twitter. Pueden twittear @HDBuzzFeed, enviarnos
comentarios por Facebook o utilizar HDBuzz.net para enviarnos preguntas, comentarios y
consultas.

09:00 - Buonasera desde Venecia, donde HDBuzz estara twitteando las ultimas noticias
referentes a la investigacion de la Enfermedad de Huntington en el Congreso Anual sobre
Terapias.

09:08 - El Congreso sobre Terapias para la Enfermedad de Huntington se inicia con una sesion
sobre la biologia de sistemas.

09:09 - La biologia de sistemas intenta comprender el
entramado que conecta productos quimicos y procesos, en
lugar de centrarse estrictamente en un solo aspecto.

09:10 - La expectativa es que esta aproximacién de
sistemas nos ayudara a comprender mejor la enfermedad
de Huntington y a desarrollar y probar tratamientos.

09:12 - Robert Pacifici de CHDI: un pequefno cambio, la
mutacion de la EH, provoca muchos cambios en la biologia
de las personas que la tienen.

El congreso sobre terapias se

. . | celebra este ano en la ciudad
tecnologias para comprender mejor la EH, como la europea de Venecia.

secuenciacion del ARN - qué genes estan

10:35 - Jim Rosinski de CHDI: se estan utilizando nuevas

activados/desactivados (on/off).

10:38 - Rosinski: “Hoy en dia es posible hacer cosas sorprendentes” y el gen de la EH nos da
ventaja para comprender la enfermedad.
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10:38 - CHDI es una empresa que desarrolla farmacos para tratar la EH y esté integrando
técnicas de ingenieria e informatica para entender mejor la EH.

12:10 - Lesley Jones esta estudiando ratones con EH para saber hasta qué punto se parecen
a los pacientes con EH. En muchos aspectos importantes son similares.

12:16 - William Yang esta estudiando cerebros de raton para averiguar con qué proteinas
interactua la proteina de la EH. Otros objetivos para los que desarrollan los farmacos.

12:29 - Steve Horvath esta trabajando duro para solucionar los retos computacionales que
plantea la recogida de todos los datos de los pacientes y de animales con EH.

12:43 - Este es el congreso sobre terapias para la EH mas grande que jamas se ha realizado,
con cerca de 300 investigadores.

14:33 - ; Por qué tenemos un gen EH? Elena Cattaneo esta estudiando diversos animales,
como erizos de mar, para tratar de saberlo.

14:53 - De acuerdo con la Dra. Cattaneo, el gen normal de la EH parece tener un papel
importante durante el desarrollo del cerebro.

15:10 - Si el gen de la EH es importante para el desarrollo del cerebro, ¢qué sucede en el
cerebro de las personas que nacen con la mutacion de la EH? Clavija Nopoulos lo estudia.

15:11 - El estudio llamado HD-KIDS de Nopoulos observa a nifios en edad escolar con riesgo
de EH a los que se les realizan las pruebas genéticas sin que ningun participante conozca su
resultado.

15:14 - Nopoulos: Los principales cambios en el cerebro ocurren durante la infancia.

15:19 - Nopoulos: KIDS-HD nos permite estudiar no sélo la EH, sino también el papel de la
huntingtina en el desarrollo normal del cerebro.

15:20 - Incluso en personas sin EH hay variacion en el numero de repeticiones de CAG en el
gen de la huntingtina.

15:25 - En los niflos que no tienen la mutacién de la EH, algunos aspectos del pensamiento y la
conducta estan sutilmente influenciados por el numero de las repeticiones de CAG.

15:28 - Algunas areas del cerebro también se ven afectados
por el numero de repeticiones de CAG en el gen de la EH
en nifos que no son portadores de la mutacion de la EH.

15:29 - Nopoulos proporciona respuestas fascinantes al
principal misterio de la enfermedad de Huntington: ;qué
hace la proteina huntingtina normal?

Casi 300 investigadores asisten -'
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15:33 - En nifios que Si tienen la mutacién de la EH, al congreso este ano - haciendo

Nopoulos encuentra cambios sutiles que estan de este congreso sobre terapias
d . b . | bles? para la Enfermedad de

compensados, pero, ¢son sus cerebros mas vulnerables” Huntington el més grande que se

15:50 - Una pregunta del publico realizada por un ha realizado jamas.

estadistico levanta dudas sobre si los métodos estadisticos utilizados por Nopoulos para
analizar sus datos son suficientemente rigurosos para la pequefia muestra que emplea.

16:25 - Jeff Macklis de Harvard estudia las neuronas que conectan la corteza cerebral
(superficie arrugada) con los ganglios basales (porcién que controla el movimiento)

16:44 - Macklis: El conocimiento acerca de coémo los diferentes tipos de células se convierten
en neuronas y como funcionan, ha mejorado enormemente durante los ultimos 5 afnos.

17:16 - Ali Brivanlou, de la Universidad Rockefeller es un experto en el desarrollo humano. La
proteina huntingtina se encuentra en las células de embriones desde muy temprano.

17:17 - Empleando la secuenciacién del ARN, Brivanlou ha identificado 4 nuevas moléculas de
ARN mensajero de huntingtina en las células embrionarias. Estas podrian producir nuevas
proteinas.

17:18 - Las “nuevas” moléculas de huntingtina de Brivanlou se crean al leerse el gen de la
huntingtina de diferentes formas para crear ARN mensajeros “unidos”.

17:20 - No se conocer la funcidén de estas nuevas formas de huntingtina en las células
embrionarias. Recuerde que estamos hablando aqui de la huntingtina normal, no mutada.

17:31 - Brivanlou: Los embriones sin huntingtina mueren tras una semana de desarrollo, pero
¢ por qué? Se altera la respuesta a las moléculas del crecimiento.

17:34 - Brivanlou: La huntingtina influye en el metabolismo de los embriones en la forma en
que éstos utilizan la energia y hacen reacciones quimicas.

17:38 - Brivanlou: En embriones con la mutacion de la EH, el metabolismo del azucar se altera
de forma inesperada. No esta claro si esto afecta el desarrollo.

17:43 - Noticia mas importante de hoy: Roche e Isis firman un acuerdo de 30 millones de
dolares para realizar ensayos con farmacos silenciadores del gen de la EH.

Conclusiones

En el dia de la inauguracién del congreso mas grande jamas realizado sobre terapias para la
enfermedad de Huntington, hemos oido hablar mucho sobre el estudio de las complejidades del
cerebro y la funcién de la proteina huntingtina, ain misteriosa veinte anos después de su
descubrimiento, pero no mucho acerca de nuevos farmacos. Sin embargo, comprender como
se desarrolla y funciona el cerebro y “conocer al enemigo” - la proteina huntingtina mutada y
sus efectos nocivos - son ambos cruciales si vamos a desarrollar con seguridad y rapidez
tratamientos en los que todos estamos trabajando. Nunca se sabe de donde vendra la proxima
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gran idea, pero es el tipo de investigacion, fundamental e imaginativa, de la que hemos oido
hablar hoy lo que permitira que puedan surgir nuevas ideas brillantes para posibles
tratamientos.

Los autores no tienen ningun conflicto de intereses que declarar Mas informacion sobre nuestra
politica de privacidad en las Preguntas frecuentes

Glosario

proteina huntingtina Proteina producida por el gen de la EH

metabolismo proceso por el que las células adquieren nutrientes y los transforman en
energia y en "ladrillos" para construir y reparar la célula.

terapias tratamientos

ARN compuesto quimico similar al ADN, que forma las moléculas 'mensajeras' que utilizan
las células, como copias de trabajo de los genes, cuando fabrican las proteinas.
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