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-MI HISTORIA

Hola soy Elena, tengo 6 anos. Naci el 6 de abril de 2017/, siendo una nina
grandey muy risuena.

iiDurante todos estos anos me he desarrollado con completa normalidad,
consiguiendo todos los hitos!! Empecé a andar con tan solo 10 meses,
momento en el gue se termino la tranquilidad en casa. jjSiempre he sido
una nina muy curiosa e inquieta, y la mas feliz del mundol!!

El ano pasado comenceé a andar perdiendo un poco la coordinacion, cosa

que [lamo la atencion a mis padresy a mi seno. Por lo gue comenzaron
nuestras visitas a neuropediatria.

Durante este ano me han hecho muchas pruebas, y todas iban saliendo

bien. Pero en |la Ultima prueba genética encontraron una mutacion genética
IRF2BPL (NEDAMSS). Esta mutacion es un desorden del neurodesarrollo con
regresion, movimientos anormales, pérdida de habla y epilepsia.




ELENA -MI RARA ENFERMEDAD- NEDAMSS

NEDAMSS (desorden del neurodesarrollo con regresion, movimientos anormales, pérdida del habla y
epilepsia) es una enfermedad rara causada por mutaciones en heterocigosis del gen IRF2BPL (OMIM 618088).
Este gen se expresa en numerosos tejidos, incluyendo el sistema nervioso.

Actualmente existen tres vias de investigacion para la cura de la enfermedad de Elena y para ellas os
oedimos vuestra colaboracion, para gue nuestra asociacion sea también una via de financiacion y aporte
activo.
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El presente proyecto pretende desarrollar modelos
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de pez cebra deficientes en [rf2bpl asi como que
sobreexpresen las variantes de |los pacientes con el
fin de determinar la patogenicidad de las mismas e
identificar farmacos gue puedan reposicionarse para

tratar esta enfermedad.
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3IMSB - BERLIN SELBROCK Berlin In.stitute
CENTER for Medical

El equipo liderado por Pawel Lisowski, genera BINMSB Systems Biology
lineas de células madre informadoras, precursores

neuronales (NPC), neuronas 2D y organoides

cerebrales 3D, derivados de iPSC y ESC para el Dr. Pawet LisowskKi

modelado preciso de enfermedades basado

en células madre, deteccion de drogas de alto
contenido, reutilizacion de drogas y para probar la
caja de herramientas de edicion de genes adaptada

al paciente.
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El proyecto tiene dos aproximaciones. La primera es il i pasnn et e UNIVERSIDAD
DE GRANADA

crecer |lineas célulares con las variantes particulares de
|0s pacientes como modelo de IRF2BPL. Estas lineas
se utilizaran para testar y validar posibles farmacos
reposicionados al tratamiento de la enfermedad (en Dr. Thomas Widmann
colaboracion con el Dr. Victoriano Mulero, Murcia). En

una segunda aproximacion, Thomas esta modelando r'

la estructura de la proteina IRF2BPL y prediciendo —
su perfil de interaccion con otras proteinas, para r
encontrar nuevas dianas de terapia.
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