
ASOCIACIÓN SIN ÁNIMO DE LUCRO 

“MIRADAS QUE HABLAN” 



La Asociación "Miradas que Hablan" es una organización 
benéfica sin ánimo de lucro que ayuda a niños y niñas con 
Duplicación Mecp2 y a sus familiares.  
El Síndrome de Duplicación Mecp2 es una enfermedad 
genética minoritaria.  
En el mundo existen aproximadamente 150 casos 
diagnosticados, y otros aún no detectados y camuflados bajo 
diagnósticos erróneos. La esperanza de vida es de 25 años. 
No existe ni tratamiento, ni cura. 
 
Fue constituida en 2014 por José Brocal y Ana Mourelo, los 
padres de Aitor.  
En noviembre de 2013 con 3 años, Aitor fue diagnosticado 
con el Síndrome de Duplicación Mecp2. Una enfermedad 
rara de la que toda la información que existía provenía de 
EEUU, por lo que se comprometieron a dar difusión y 
financiar la investigación para encontrar una cura.  
 
La Asociación “Miradas que Hablan” debe su nombre al 
hecho de que estos niños no puedan comunicarse mediante 
el habla, muchos de ellos ni siquiera a través de gestos. 

ASOCIACIÓN 

“MIRADAS QUE HABLAN” 

AITOR 



El Mecp2 es una proteína esencial en el cuerpo, que se encuentra en el cromosoma X, en este caso, duplicado o incluso triplicado 
por lo que afecta al desarrollo normal del individuo. Es el encargado de regular al resto de los genes. Podríamos compararlo con un 
"director de orquesta", siendo el resto de genes los instrumentos de viento, cuerda y percusión. Si el director de orquesta no dirige 
bien, por mucho que los intrumentos funcionen correctamente no tocarán en armonía, ya que no saben cuándo, ni dónde, ni cómo 
tocar. 
 
Las personas que padecen esta enfermedad presentan síntomas como: hipotonía (tono muscular inferior al normal), trastorno del 
desarrollo intelectual, infecciones respiratorias, epilepsia, estreñimiento y/o reflujo, limitada o ausencia de discurso, 
comportamientos autistas, ataxia (dificultad para la coordinación de movimientos), espasticidad (músculos permanentemente 
contraídos) y bruxismo (rechimamiento de dientes).  
Es una enfermedad genética que se puede heredar o ser un caso novo. Por eso es tan importante la investigación ya que no sólo 
beneficiará a los pacientes actuales, si no también a los futuros ya que permitirá una confirmación diagnóstica en pacientes todavía 
no diagnosticados. 
 
El estudio genético y clínico es fundamental para avanzar en su tratamiento o en una posible cura. Un equipo de neurólogos y 
genetistas del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, liderado por la genetista molecular Judith Armstrong y la neurobióloga 
Soledad Alcántara, investiga el Síndrome de Duplicación Mecp2. 

SÍNDROME DE 

DUPLICACIÓN MECP2 



La Asociación "Miradas que Hablan" organiza diferentes eventos para 
recaudar fondos para la investigación del Síndrome de Duplicación 
Mecp2.  
Conciertos, eventos deportivos, cenas de gala, jornadas solidarias, galas de 
magia... todo el dinero recaudado en dichos eventos es íntegramente 
destinado a la investigación de esta enfermedad que lleva a cabo un 
equipo de neurólogos y genetistas del Hospital Sant Joan de Déu de 
Barcelona, así como el que se recauda con la recogida de tapones de 
plástico , teaming  y merchandising. 
 
Andrés Torres, Martín Berasategui, Quique Dacosta, pilotos como Álex y 
Marc Márquez, televisivos como Jandro, Luis Piedrahita y Laura Lago o el 
historietista Jan ; empresas como Torras, Frit Ravich, Condis, Consum, La 
Maquinista, Un Mar de globos .. ya han puesto su granito de arena para 
que la investigación no se detenga. 
Que algún día pueda haber una cura o tratamiento para esta enfermedad 
está en nuestras  manos. ¿ Nos ayudas? 

¿ COMO COLABORAR CON 

“MIRADAS QUE HABLAN” ? 

 
 

No mires hacia otro lado.  

 ¡Colabora! 



PROYECTO: “Función de la proteína Mecp2: 
Implicaciones en el síndrome duplicación mecp2 y síndrome de Rett”  

La investigación fundamental de la duplicación del gen MECP2 y los trastornos relacionados aportará información sobre el funcionamiento molecular y celular de la proteína 
mecp2, que es esencial para el normal funcionamiento del cerebro humano y el desarrollo.  
Una mejor comprensión de la enfermedad en última instancia permitirá la identificación de los objetivos y los caminos de terapias para mejorar o curar los síntomas. 
 OBJETIVO PRINCIPAL:  Caracterizar biomarcadores para el estudio de fármacos terapéuticos en pacientes con alteración de la expresión del gen mecp2 

OBJETIVOS SECUNDARIOS: 
1- Caracterización de pacientes con s.Duplicación de Mecp2 a nivel de diagnóstico clínico y molecular. 
2- Estudio de la expresión del gen MECP2 e IRAK1 en pacientes con s. Duplicación de Mecp2 comparativamente 
con madres portadoras, pacientes con S.Rett y con individuos control. 
3- Estudio de las alteraciones en la regulación de síntesis de proteínas implicadas en el desarrollo sináptico en 
pacientes con s.Duplicación de MECP2 y pacientes con s.Rett. 
4- Diseño de ensayos terapéuticos, destinados a regular la cantidad de MECP2  e IRAK1 ( a partir de la 
regulación de la síntesis de proteína), la funcionalidad de la proteína MECP2 e IRAK1 (controlando las 
modificaciones postrasduccionales) y el silenciamiento de genes o regiones genómicas (En la línea de las 
aproximaciones realizadas en el s. Down). 

RELEVANCIA SOCIAL Y BENEFICIOS CIENTIFICOS: 
-El  conocimiento de las causas genéticas de la Duplicación de MECP2 permitirán una confirmación diagnóstica, así 
como el poder dar a las familias un consejo genético familiar (prevención). 
-Conocer con exactitud del alcance de la duplicación de MECP2 nos permitirá realizar la correlación genotipo-fenotipo 
de estos pacientes, y nos ayudará a dar un pronóstico evolutivo y de gravedad de la enfermedad de los padres. 
-El estudio de los factores que agravan la evolución neurológica de estos pacientes (epilepsia, escoliosis, trastornos 
respiratorios etc.) permitirá su posible corrección y la mejoría de su calidad de vida. 
-El estudio de la expresión diferencial del gen MECP2, tanto en pacientes con déficit de proteína como en pacientes con 
exceso de proteína nos permitiría entender cómo funciona la vía de regulación de MECP2 y cómo se puede regular la 
cantidad de proteína para la correcta función biológica. 
 



PLAN DE TRABAJO: 
El proyecto se realizará tanto en el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, que cuenta con 
una amplia y dilatada experiencia en el diagnóstico clínico y molecular del RTT, como en la 
Unidad de Biologia Celular  del Departamento de Patologia y  Terapia Experimental  de la 
Facultad de Medicina (Campus Bellvitge) de la Universida de Barcelona. 
 El equipo de trabajo está formado por neuropediatras, genetistas, biólogos moleculares y 
celulares y técnicos de laboratorio. Además de un estudiante pre-doctoral para llevar a cabo 
el proyecto. 
El estudio clínico de los pacientes se llevará a cabo en el servicio de Genética Clínica y 
Neuropediatria del Hospital Sant Joan de Déu. Los estudios genéticos y de biologia que se 
proponen en el proyecto se realizarán en los laboratorios de genética y biologia molecular del 
Hospital. Los trabajos de biologia celular se realizaran en la unidad de Biologia Celular de ka 
UB-Campus Bellvitge. Contamos con la colaboración clínica de la Dra.Pineda, experta a nivel 
mundial sobre el RTT, y asesora de los proyectos RTT. 

PRESUPUESTO GENERAL: 



CONTACTO 

 
@duplicacionmecp2 
@Asocmecp2 
duplicacion_mecp2 
 

www.duplicacionmecp2.es 
duplicacionmecp2@gmail.com 

 
 

eventosolidariomqh2019@gmail.com 
 


