dilluns, 05 de desembre de 2022

Ajut frances per estudiar I'Ataxia de Friedreich

Amb ratolins transgenics per comprendre les etapes inicials de
la malaltia

L'Associacié Francesa de I'Ataxia de Friedreich (AFAF |
https://www.afaf.asso.fr/ ]) ha atorgat una ajuda de 28.000
euros al Grup de Recerca Bioquimica de I'Estres Oxidatiu

[

Grup de Bioquimica de I'Estrés Oxidatiu / Foto: IRBLIeida

http://www.irblleida.org/ca/recerca/12/bioquimica-de-l-estres-oxidatiu | de I'Institut de Recerca Biomeédica de
Lleida (IRBLIeida) i la Universitat de Lleida (UdL) per a una investigacio que té com a objectiu comprendre millor
les primeres etapes d'aquesta malaltia neurodegenerativa. L'equip fara un estudi comparatiu de ratolins
modificats geneticament basats en la mutacié humana 1154F, present en alguns pacients d'Ataxia de Friedreich
[ https://ca.wikipedia.org/wiki/At%C3%A0xia_de Friedreich ], per discernir l'inici de la patogenesi |
https://ca.wikipedia.org/wiki/Patog%C3%A8nesi |, és a dir, la fase previa a I'aparicio de simptomes.

Aquesta malaltia rara esta causada per nivells baixos, pero no nuls, d'una proteina mitocondrial anomenada
frataxina | https://es.wikipedia.org/wiki/Frataxina ]. Es caracteritza per una destruccié de certes cél-lules
nervioses de la medul-la espinal, del cerebel i dels nervis que controlen els moviments musculars en els bracgos i
les cames. Normalment apareix entre els cinc i els quinze anys d'edat.

L'Ataxia de Friedreich sovint va acompanyada d'afeccions cardiaques i diabetis. "Aquests simptomes s6n molt
dificils de reproduir en ratolins, atés que cap dels models murrins desenvolupats fins ara no ha aconseguit
fer-ho", explica l'investigador Fabien Delaspre. "Esperem que el nostre model ens ajudi a discriminar els
esdeveniments inicials del desenvolupament de la malaltia”, afegeix.

El projecte Etude comparative de souris I1151F pour discerner les premiéres étapes de la pathogenése de
I'Ataxie de Friedreich busca proporcionar coneixements clau dels esdeveniments inicials i més vulnerables del
procés degeneratiu. Les investigadores i investigadors, liderats pel catedratic de la UdL Joaquim Ros i el
professor Jordi Tamarit, buscaran biomarcadors alterats per una lleugera disminuci6 de la frataxina. Ja ho han
fet amb ratolins homozigots, amb les dos copies del gen mutat, i ara ho provaran amb els heterozigots, formats
per la unié de dos gametes que tenen diferent constitucié genetica, amb només una cOpia mutada i una copia
sana del gen.

El grup Bioquimica de I'Estres Oxidatiu va rebre al 2017 financament internacional del Rare Genomics Institute
per a la creaci6 d'aquest nou model muri d'Ataxia de Friedreich, utilitzant una innovadora estratégia basada en
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la tecnologia CRISPR [ https://ca.wikipedia.org/wiki/CRISPR | per editar 'ADN genomic. Aixi van introduir una
mutacioé puntual present en humans en el gen de la frataxina del ratoli i que causa la inestabilitat d'aquesta
proteina. Van desenvolupar el model en col-laboracié amb The Jackson Laboratory (Estats Units).

Text: Comunicaci6 IRBLleida / Premsa UdL
NOTICIES RELACIONADES:

Ratolins modificats geneticament per estudiar I'Ataxia de Friedreich [
https://www.udl.cat/ca/serveis/oficina/Noticies/Ratolins-modificats-geneticament-per-estudiar-lAtaxia-de-Friedreic

]

Intenten validar el potencial terapeutic del calcitriol en ['Ataxia de Friedreich [
https://www.udl.cat/ca/serveis/oficina/Noticies/Intenten-validar-el-potencial-terapeutic-del-calcitriol-en-lAtaxia-de-I

]
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