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Investigadors de la Universitat de Massachusetts han desenvolupat una técnica que podria corregir
la trisomia del cromosoma 21, ’anomalia genética que provoca la sindrome de Down. ceTTyviMAGES

Descobreixen una nova via per
frenar la sindrome de Down

La introduccio d'un gen silencia la copia addicional del cromosoma 21

Investigadors de Massachusetts
han desenvolupat una técnica de
terapia génica que corregirial’ano-
malia de la sindrome de Down. Ai-
x0 permetria silenciar la copia ad-
dicional del cromosoma 21.

MONICA L. FERRADO

BARCELONA. El genoma huma esta
format per 23 parells de cromoso-
mes. Una copia de la mare, una co-
pia del pare. En els casos de perso-
nes amb sindrome de Down, pero, el
cromosoma 21 en comptes de dues
copies en té tres. Aquest cromoso-
ma, que conté 350 gens dels 20.000
que conformen tot el genomad’una
persona, s’expressa aixi de forma
anomala. Es com si el llibre d’ins-
truccions de la vida, tal com es des-
criu metaforicament al nostre ge-
noma, en un dels seus capitols tin-
guésméslletresimpresesdeles que
li calen i donés instruccions mala-
ment. Aquesta sobreexpressio és el
que provoca els desordres d’aques-
ta malaltia: danys neurologics, de-
fectes cardiacs, deficiéncies del sis-
tema hematopoetic i Alzheimer
prematur.

Arainvestigadors dela Universi-
tat de Massachusetts han trobat
com silenciar el cromosoma extra
en cultius in vitro de cel-lules de
persones afectades per la malaltia,
segons publica la revista cientifica
Nature. D’aquesta manera, amb el
cromosomabloquejat, s’aconsegui-
ria frenar ’avenc dels danys que
provoca el trastorn. Tenint en
compte que no hi ha cura, es tracta
d’un important pas cientific que
podria tenir enormes repercussi-
ons. “No es pot perdre de vista que
es tracta de cultius cel-lulars i que
encara s’ha d’investigar molt, pero
és molt prometedor”, valora Merit-

xell Pons, investigadora del Centre
de Regulacié Genomica (CRG) de
Barcelona, que juntament amb Ma-
ra Dierssen investiga també en la
genetica d’aquesta malaltia. Els ex-
periments s’han fet amb cel-lules
iPS del pacients. Es a dir, amb
cel-lules mare induides a partir de
cél-lulesjadiferenciades, en aquest
cas fibroblasts.

Elsinvestigadors deixen clar que
la troballa no és sinonim de cura-
cid, ja que el tercer cromosoma hi
és des que ’embrio és al ventre de
la mare. En cas que la recerca dels
investigadors de la Universitat de
Massachusetts prosperés, primer
en models animals i, més tard, en
assajos clinics en persones, idonés
lloc aun farmac, en el moment en
que s’administrés sempre s’hauria
produit algun tipus de dany. L’exit
delaintervencié “dependriaen ca-

Tres nadons de cada
10.000 naixements

S’estima que a Catalunya hi ha
unes 5.000 persones amb sindro-
me de Down. Cada any neixen fins
a 25 nadons amb aquesta sindro-
me. De fet, es calcula que, per cada
10.000 naixements registrats, tres
nadons neixen amb aquesta afec-
cid congeénita causada per una alte-
racio de la dotacié cromosomica.
Malgrat la millora de la detecci6
precog, el nombre d’afectats no
disminueix, pel fet que han aug-
mentat els embarassos de risc, els
de mares de més de 35 anys. Tan-
mateix, s’ha avancat molt en I’es-
peranca de vida dels afectats, que
viuen una mitjana de 65 anys. La
gran majoria sén dependents i tots
acaben desenvolupant Alzheimer.

da cas de I’afectacié en el moment
en que s’apliqués”, explica Pons.
Els investigadors si que han acon-
seguit revertir algunes de les dis-
funcions cel-lulars, com el deéficit
de proliferacio dels precursors de
les neurones.

El mérit dels investigadors

A Barcelona, el grup de recerca del
CRG treballa amb un dels gens que
intervenen en la malaltia, el DY-
RKI1A, molt important en el desen-
volupament neuronal i, per tant,
clau en el deteriorament cognitiu
que comporta la sindrome de
Down. Al CRG han aconseguit si-
lenciar-lo en la tercera copia. Els
investigadors han tingut éxit en
models animalsiestan fent assajos
clinics amb malalts, als quals s’ad-
ministraun component del te verd
que aconsegueix frenar I’activitat
d’aquest gen. Pero aquest només és
un dels gens de lacomplexa maqui-
naria genetica que hi ha darrere la
malaltia.

El merit dels investigadors de
Massachusetts és que han trobat
com silenciar tots els gens del ter-
cer cromosoma, que és el que causa
la sindrome de Down. “Ho han
aconseguit de maneramoltelegant.
Han introduit per terapia genicaun
gen, el Xist, que en les dones, que
tenim dos cromosomes XX, permet
que aquesta X no se sobreexpressi
i provoqui problemes”, explica
Pons. Estractad’un gensilenciador
que han introduit dins del cromo-
soma utilitzant com a vehicle un
enzim. Ara un dels grans reptes se-
ra trobar un vector adequat per in-
troduir-lo en el genoma d’un ésser
viu. Els cultius in vitro també ser-
veixen per estudiar lamalaltiaenel
laboratori i entendre’n millor els
fonaments moleculars. mm
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M El Parlament insta Interior a prohibir
el burcailes entitats ho rebutgen

Diverses entitats de defensa dels drets humans i
d'immigrants, com SOS Racisme i Amnistia
Internacional, van presentar ahir un manifest de
rebuig ala prohibicié de I'is del burcai el nicab que
es planteja el Govern. Segons el text, el burca és
“molt minoritari” i, actualment, “no suposa cap
problema”. L'acte de presentacio va coincidiramb
el ple del Parlament que, amb els vots a favor de
CiU, PSC, PPiC's, vainstar Interior a estudiar la
prohibicié d'ocultar el rostre en espais publics.

M Impuls de 2,5 milionsd'euros al'us
educatiu dels mobils a secundaria

La Mobile World Capital Barcelonaila GSMA -que
agrupa els principals operadors de telefonia mobil-
impulsen un programa, dotat amb 2,5 milions fins al
2018, perque els estudiants de secundaria puguin
treballar amb les dltimes solucions en tecnologia
mobil. Inclou aspectes com un programa académic
de conceptualitzacié i disseny d'aplicacions.

M El nou edifici dels Encants obrira
les portes el 18 o el 25 de setembre

El nou mercat del Encants,
després de lareparacio,
podra obrir les portes el
dissabte 18 de setembre
0, com amolt tard, el 25
del mateix mes. Ho va
assegurar ahir després
d'unareunié amb els
paradistes el gerent de
I'Institut de Mercats
Municipals de Barcelona,
Jordi Torrades.

M La Generalitat recorrera el Pla
Hidrologic de I'Ebre al Suprem

El conseller de Territori i Sostenibilitat, Santi Vila,
va anunciar ahir que ja esta preparant un recurs al
Tribunal Suprem contra el Pla Hidrologic de la
Concade l'Ebre. “La consideracié ambiental de
I'Ebre ha estat menystinguda, i aixo no ho podem
tolerar com a pais”, va exclamar Vila al ple del
Parlament. El conseller no descarta arribar al
Tribunal Constitucional per la vulneracié de
competeéncies o demanar I'empara europea.

M Trias aprovara el pla d'usos de Ciutat
Vellaamb el rebuig del districte

El ple de I'Ajuntament de Barcelona donara llum
verda, la setmana que ve i gracies a I'acord CiU-PP,
ala modificacié del pla d'usos de Ciutat Vella, que
obre la porta a nous hotels al centre de la ciutat.
Sera, pero, sense el vistiplau del ple del districte
-on CiU i PP no sumen-, que ahir va votar en contra
del text. Hi va haver, també, una sonora protesta
veinal que, a I'inici, va avancar acompanyada de
I'exregidora de Ciutat Vella Itziar Gonzalez, autora
del pla d'usos que ara es modificara.




