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Los mecanismos que originan esta patología son complicados y dificultan su conocimiento. / M.A.V.

Igual que usted se ha fijado en este anuncio,
sus clientes también lo hacen
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uso de modelos de ratón modifi-
cados genéticamente, el papel de
los genes implicados en esta en-
fermedad.

«Estamos interesados en com-
prender los mecanismos neuro-
biológicos que subyacen a los pro-
cesos cognitivos, para lo cual se
requieren varios niveles de inves-
tigación. Queremos conocer la dis-
capacidad intelectual, que es uno
de los fenotipos más limitantes pa-
ra estos pacientes. Ahora gracias a
los cuidados médicos estamos
más avanzados en los otros aspec-
tos de salud general, pero la disca-
pacidad intelectual sigue siendo
un reto tanto para los científicos
como para los clínicos», ha expli-
cado la investigadora.

En este sentido, prosigue, su
grupo pretende, a partir de com-
prender los procesos básicos que
subyacen a la memoria y al apren-
dizaje, entender cómo alteracio-
nes (como por ejemplo la presen-
cia de un cromosoma supranume-

rario) producen cambios en esos
procesos. Un hecho que, según ha
reconocido, «no es nada fácil» de
conocer porque es un síndrome
«multifactorial», del que no se
puede adscribir un papel funda-
mental a un gen concreto y en el
que no hay una mutación, sino
que lo que hay es un «exceso» de
dosis de muchas proteínas.

«Además, sabemos que hay
procesos de plasticidad neuronal

que son muy importantes en el
aprendizaje y memoria y que es-
tán alterados en el síndrome de
Down. Ante esto, y a partir de com-
prender los mecanismos neuro-
patológicos, nuestra idea es pro-
poner estrategias terapéuticas que
puedan ser útiles para mejorar as-
pectos cognitivos de estas perso-
nas y su calidad de vida», ha apos-
tillado.

La discapacidad intelectual
también está siendo abordada por
el grupo del investigador principal
para el sistema nervioso central
del Centro de Innovación de Ro-
che en Basilea (Suiza), Xavier Lio-
gier D’ardhuy, quien está buscan-
do nuevos desarrollos de trata-
mientos para mejorar las
habilidades cognitivas. En concre-
to, el experto ha explicado que los
nuevos estudios preclínicos están
demostrando que la inhibición
farmacológica de los receptores
cerebrales GABAa5 aporta mejo-
ras cognitivas en modelos anima-
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Diversos grupos de investigación
de todo el mundo están centran-
do sus esfuerzos en mejorar la ca-
pacidad intelectual de los pacien-
tes con síndrome de Down, retra-
sar la aparición del Alzheimer y
conocer los motivos por los que
estas personas tienen una mayor
predisposición a padecer proble-
mas del corazón.

Así se ha dado a conocer esta
semana con motivo de la celebra-
ción del ciclo de conferencias Sín-
drome de Down. De los mecanis-
mos moleculares a los ensayos clí-
nicos, organizado por la
Fundación Ramón Areces y Natu-
re Publishing Group, con el objeti-
vo de poner en común los últimos
avances en esta patología y mos-
trar el estado de los trabajos que
se están llevando a cabo.

«Queremos atraer a científicos
del más alto nivel para generar
nuevas ideas en el campo y para
que compartan con los científicos
españoles, y el público español,
sus conocimientos», ha comenta-
do el coordinador del ciclo y ex
editor de Nature Medicine de Nue-
va York (Estados Unidos), Juan
Carlos López.

Actualmente unas 34.000 per-
sonas en España, y unos seis mi-
llones en todo el mundo, padecen
síndrome de Down, una patolo-
gía que afecta a uno de cada 650 ó
1.000 niños nacidos. Además, se
calcula que entre el 30 y el 40 por
ciento de las personas con disca-
pacidad intelectual padecen esta
enfermedad.

Sin embargo, y a pesar de su
elevada incidencia, durante años
no ha recibido la atención inves-
tigadora que se merece ya que, tal
y como ha reconocido López, es
una patología «muy complicada»
de analizar. Esta idea ha sido co-
rroborada por la directora de In-
vestigación en el Centro de Regu-
lación Genómica de Barcelona y
presidenta de la Sociedad Espa-
ñola de Neurociencia, Mara
Dierssen, quien ha insistido en
que la complejidad de los meca-
nismos por los que se origina difi-
culta su conocimiento.

Ahora bien, desde hace años
diversos grupos de investigación
están realizando «importantes»
hallazgos en torno al síndrome de
Down. Uno de ellos es el dirigido
por la doctora Dierssen, que está
intentando entender, mediante el
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La capacidad intelectual, reto en los
estudios sobre el síndrome de Down

Se está
investigando
por qué hay
propensión
a padecer
problemas
del corazón

les, por lo que ha informado de
que ya han comenzado a realizar
ensayos clínicos con adultos, ado-
lescentes y niños.

«Trabajamos en ensayos fase
dos. Estamos desarrollando una
molécula que tiene que ver con el
comportamiento cognitivo y
adaptativo en personas con sín-
drome de Down. Primero trabaja-
mos con modelos animales inten-
tando imitar los fenotipos que se
encuentran en humanos para lue-
go traducir estos resultados en ra-
tones a personas. Estamos aca-
bando los últimos ensayos en fa-
se dos en adultos y adolescentes y
ya tenemos algunos resultados,
que creo que se presentarán en
mayo, y esperamos que se de-
muestren la eficacia y seguridad
del fármaco», ha explicado.

RETRASAR EL ALZHEIMER. En
la jornada se presentaron tam-
bién los trabajos que está lideran-
do el investigador principal en el
Francis Crick Institute Mil Hill en
Londres (Reino Unido), Victor
Tybulewicz, y que tienen como
objetivo conocer por qué las per-
sonas con esta patología son más
propensas a padecer problemas
del corazón.

Concretamente, el equipo del
investigador está trabajando en la
comprensión de las causas del
síndrome de Down.Y es que, a pe-
sar de que se sabe que es debido
a la presencia de una copia extra
del cromosoma 21, se descono-
cen los motivos por los que este
cromosoma extra afecta a la
«compleja» gama de efectos ob-
servados en la enfermedad como,
por ejemplo, los defectos cardia-
cos. No obstante, los científicos
creen que la respuesta puede es-
tar en la presencia de una copia
adicional de uno de los aproxima-
damente 230 genes del cromoso-
ma 21.

Finalmente, otro de los traba-
jos que se presentaron es el reali-
zado por el equipo del investiga-
dor de Pediatría en la Facultad de
Medicina de la Universidad Case
Western Reserve de Cleveland
(Ohio), Alberto Costa. Estos cien-
tíficos están intentando buscar
posibles terapias farmacológicas
para mejorar la cognición y pre-
venir el desarrollo de la demencia
de tipo Alzheimer en personas
con este trastorno genético.

«Estamos obteniendo resul-
tados no impresionantes pero sí
interesantes. Hemos obtenido re-
sultados preclínicos sobre los
efectos de la memantina en adul-
tos jóvenes, lo que nos ha llevado
a diseñar y poner en marcha es-
tudios clínico de fase II para estu-
diar el efecto de la memantina en
adolescentes y adultos jóvenes.
Este ensayo clínico se está desa-
rrollando en varios hospitales»,
ha zanjado el doctor Costa.


