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Laboratorio de Neurofarmacologia

Hallan un tratamiento para el sindrome de
cromosoma X

Un grupo de cientificos de la Universidad Pompeu Fabra logra un importante avance en la investigacion de las
discapacidades

31.03.2013 | 19:55

EFE / Barcelona El Laboratorio de
Neurofarmacologia de la Universidad Pompeu
Fabra (UPF) de Barcelona ha identificado un
posible nuevo tratamiento para el sindrome del

El diabético bien controlado no presenta contraindicacion paru
: - -

cromosoma X fragil (SXF), una enfermedad rara
que es la causa hereditaria mas frecuente de
discapacidad intelectual.

El estudio, que se ha realizado en colaboracién
con cientificos del Centro de Regulacion
Gendmica de Barcelona, del IMIM y de la
Universidad del Pais Vasco, demuestra que el
sistema 'endocannabinoide' (moléculas producidas en el cerebro similares a los compuestos del
cannabis) es una nueva diana terapéutica para tratar esta enfermedad, que afecta a uno de cada 4.000
hombres y a una de cada 6.000-8.000 mujeres.

Investigadbres de la Pompeu Fabra.

Los resultados del trabajo, que se publican hoy en la revista "Nature Medicine", han permitido demostrar
que el bloqueo de la actividad del sistema 'endocannabinoide’ es eficaz para mitigar los efectos de esta
enfermedad, que se manifiesta con problemas cognitivos, ansiedad, comportamiento autolesivo y mayor
incidencia de convulsiones.

Segun ha informado la UPF en un comunicado, el sindrome del cromosoma X fragil (SXF) se produce
por una expansion en el promotor del gen FMR1 que causa el silenciamiento y la pérdida de la proteina
FMRP (del inglés "fragile mental retardation protein").

Los pacientes con SXF presentan diferentes grados de discapacidad intelectual, déficit de atencién,
ansiedad, comportamiento autolesivo, comportamiento autista, macroorquidismo, anomalias faciales y
mayor incidencia de convulsiones.

Estos sintomas aparecen en la poblacion que presenta esta mutacién genética, en una proporcion
diferente y de forma diferenciada entre hombres y mujeres.

Aunque existen tratamientos en fase experimental para esta enfermedad, usando como diana
subunidades especificas de receptores de glutamato (mGIuR5) o receptores para GABA (GABAB), los
resultados obtenidos, segun la UPF, no han sido demasiado prometedores, por lo que hasta ahora esta
enfermedad no tiene tratamiento especifico y sélo es posible paliar algunos de sus sintomas.

Los cientificos del Laboratorio de Neurofarmacologia del Departamento de Ciencias Experimentales y de
la Salud de la UPF han empleado un modelo murino (testado en ratones) que reproduce muchos de los
sintomas del SXF en humanos.

Con esta aplicacioén, han demostrado que los receptores para 'cannabinoides’ juegan un papel clave en
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la fisiopatologia de la enfermedad.

Trabajos previos del mismo grupo de investigacion ya habian descrito que la sefializacion a través del
sistema 'endocannabinoide’ es importante en el rendimiento cognitivo, la sensacion dolorosa, la ansiedad
y la plasticidad neuronal.

Mediante aproximaciones farmacoldgicas y genéticas, estos investigadores han observado que el
bloqueo de los receptores cannabinoides CB1 normaliza el déficit cognitivo, la falta de sensibilizacion
ante estimulos dolorosos y la susceptibilidad a padecer crisis epilépticas que aparecen en el modelo
murino de SXF.

Segun la UPF, estos resultados abren una primera posible aproximacion terapéutica para el abordaje del
SXF mediante el bloqueo de la actividad del sistema endocannabinoide.
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