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Titulo: Surge esperanza para pacientes con atrofia muscular severa

[TENDENCIAS]

Surge esperanza para pacientes
con atrofia muscular severa

Cientificos de Espafia, Estados Unidos y Jap6n descubrieron en ratones sistema de edicién genética que alargalavida a
quienes sufren esta enfermedad.
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a atrofia muscular
L espinal (AME) es un

trastorno genético
grave que causa debilidad
y pérdida muscular debido
a un gen SMN1 defectuo-
so. Ahora, un equipo cien-
tifico ha logrado en rato-
nes, gracias a técnicas de
edicién genética, anadir
una versién sana del gen,
aumentando asi la super-
vivencia de los animales.

Los resultados se publi-
caron en la revista Nature
Communications, en un
articulo que firman, entre
otros, el investigador espa-
fiol Juan Carlos Izpisiia, di-
rector en los laboratorios
Altos en San Diego, Cali-
fornia.

“Nuestras observacio-
nes pueden proporcionar
nuevas vias para el trata-
miento eficazy a largo pla-
zo de enfermedades here-
ditarias”, resumieron los
autores.

Un defecto en el gen
SMN1 causa esta enferme-
dad, varacterizada por una
alteracién de las neuronas
motoras de la médula espi-
nal, lo que provoca que el

ESTA ENFERMEDAD ES OCASIONADA POR UN ERROR EN EL GEN SMN1.

impulso nervioso no se
transmita correctamente
a los musculos, que termi-
nan -progresivamente- de-
bilitindose y atrofiandose.
Es la causa genética mds
comun de muerte infantil.

Aunque las estrategias
de tratamiento actuales,
que incluyen pequenas
moléculas o vectores vira-
les, han resultado ‘prome-
tedoras” para mejorar la

funcion motoray la super-
vivencia, lograr una co-
rreccién definitiva y a lar-
go plazo de las mutaciones
y fenotipos enddgenos de
la enfermedad sigue sien-
do un gran reto, escriben
los autores en su articulo.
El efecto de los trata-
mientos actuales no son
permanentes y la edicién
del genoma podria ser una
solucion a explorar, segin

los cientificos.

LA DIFERENCIA
En este estudio, los investi-
gadores utilizaron un meé-
todo de edicidén genética
llamado HITI, desarrolla-
do previamente por el
equipo de [zpisia y basado
en las técnicas de edicion
de genes CRISPR-Cas9.

Lo usaron para reparar
el gen SMN1 defectuoso di-
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rectamente en ratones con
atrofia muscular espinal.
Al anadir una version
sana del gen SMN1 me-
diante un método denomi-
nado ADN complementa-
rio -este se usa en ingenie-
ria genética para suminis-
trar genes-, los investiga-
dores observaron mejoras
significativas y duraderas
en la salud y la funcién
motora de los ratones,

En concreto, constaron
una mayor supervivencia
en los animales tratados
con esta estrategia de edi-
cién genética en compara-
cion con la terapia conven-
cional.

La mayor diferencia se
observé en los machos. La
media de supervivencia en
estos fue de 182 dias fren-
te a los 72,5 dias del trata-
miento convencional.

En las hembras la dife-
rencia fue menor. La me-
dia de supervivencia de
aquellas tratadas con lo
descrito en este trabajo fue
de 220 dias, frente a los
176 dias del tratamiento
convencional,

“Nuestra investigacion
demuestra que este enfo-
que combinado podria
allanar el camino hacia
tratamientos mis eficaces
y a largo plazo para perso-
nas con enfermedades he-
reditarias como la atrofia
muscular espinal”, resu-
me [zpisia.

El articulo lo firman
también investigadores
del Instituto Salk (Califor-
nia), la Universidad de Osa-
ka (Japén) y la Universidad
Catédlica San Antonio de
Murcia (Espana).
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