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ABSTRACT

Hacia una terapia génica para mucopolisacaridosis (MPS) neurolégicay somatica

Fatima Bosch
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Molecular Biology, Universitat Autonoma de Barcelona. CIBERDEM. Barcelona.

La mucopolisacaridosis tipo I (MPSII), conocida como sindrome de Hunter, y tipo Il
(MPSIIl) o sindrome de Sanfilipo, comprenden 5 enfermedades autosomicas recesivas
causadas por mutaciones en los genes que codifican para encimas involucradas en la ruta
de degradacién de los glicosaminoglicanos (GAGs). La acumulacion de GAGs en los
lisosomas deriva en una patologia lisosbmica que produce en los pacientes una severa
neurodegeneracion y una leve enfermedad somatica, que conduce habitualmente al
fallecimiento durante la adolescencia. No hay una cura ni un tratamiento efectivo.
Trataremos el potencial de la terapia génica medida por vectores virales (AAV) en el fluido
intracerebroespinal para estas enfermedades. Empleando esta aproximacion al
tratamiento de la MPSII y MPSIIl, se ha logrado la expresion de distintos genes
terapéuticos en zonas amplias del cerebro y en el higado, lo que ha permitido incrementar
la actividad enzimética en el SNC y en suero. Los resultados del estudio realizado nos
sugieren avanzar hacia la traslacion clinica de la terapia génica, no solo en el abordaje de

las MPS sino en otras enfermedades genéticas que cursan con neurodegeneracion.
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