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mnnkl investigador de la Uni-
versidad de Vigo Brais Bea bus-
¢ en su tesis doctoral posibles
dianas terapéuticas para cilio-
patias como el sindrome de Als-
tromy el sindrome de Bardet-
Biedl.

La dificultad de acceder a
muestras de pacientes le llevd
acrear en ellaboratorio mode-
los que reproduzcan estas en-
fermedades para entender me-
jor el origen de los sintomas,
ademas de utilizar técnicas de
edicion genética. En su traba-
jo logré entender bien cuél es
el papel de los genes ciliares y
como afecta su pérdida a la re-
gulacién génica en cada tejido,
pero sefiala que hace falta mas
estudios paraentender como se
regulan estas proteinas ysien
algin momento podrian llegar
aserdianas para un potencial
tratamiento. Lasciliopatias son
ungrupode enfermedadesraras
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con una prevalencia de un caso
por cada 2.000 individuosy que
incluyen 85 sindromes distintos,
provocados por mutaciones en
genes asociados al correcto fun-
cionamiento y mantenimiento
de la estructura del cilio prima-
rio. Este organulo celular, que
poseen priacticamente todas las
células del organismo, se encar-
gade conectaracada célulacon
suentorno. LaviaTGF- esuna
de las principales rutas regula-
das por el cilio primario y se re-
laciona con la aparicion de fibro-
sis en diversas patologias como
la tibrosis quistica, la enferme-
dad renal crénica o la enferme-
dad hepética crénica.

Brais Bea contextualiza el es-
tudio, realizadobajoladireccion
de la catedrética Diana Valver-
de, recalcando quelos pacientes
con ciliopatias tienen una clini-
ca compleja, donde la ceguera,
la pérdida de audicion, trastor-
nos metabolicos como obesidad
odiabetes, problemas cardiacos
o la disfuncion organica de hi-
gado y rifién son algunos de los
sintomas més comunes. A esto
se anade la aparicion de tejido
tibrético en multiples 6rganos. s
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