ASOCIACION SIN ANIMO DE LUCRO
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ASOCIACION
“MIRADAS QUE HABLAN”

La Asociacion "Miradas que Hablan" es una organizacion
benéfica sin animo de lucro que ayuda a nifios y ninas con
Duplicacion Mecp?2 y a sus familiares.

El Sindrome de Duplicacion Mecp2 es una enfermedad
genética minoritaria.

En el mundo existen aproximadamente 150 casos
diagnosticados, y otros atin no detectados y camuflados bajo
diagnoésticos erroneos. La esperanza de vida es de 25 anos.
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 anos, Aitor fue diagnosticado
con el Sindrome de Duplicacion Mecp2. Una enfermedad
rara de la que toda la informacion que existia provenia de
EEUU, por lo que se comprometieron a dar difusion y
financiar la investigacion para encontrar una cura.

La Asociacion “Miradas que Hablan” debe su nombre al
hecho de que estos nifos no puedan comunicarse mediante
el habla, muchos de ellos ni siquiera a través de gestos.




SINDROME DE
DUPLICACION MECP2

"director de orquesta’, siendo el resto de genes los instrumentos de viento, cuerda y percusion. Si el director de orquesta no dirige
bien, por mucho que los intrumentos funcionen correctamente no tocaran en armonia, ya que no saben cuando, ni donde, ni como $ ¢

tocar. g
A

Las personas que padecen esta enfermedad presentan sintomas como: hipotonia (tono muscular inferior al normal), trastorno del ‘6"
desarrollo intelectual, infecciones respiratorias, epilepsia, estrefnimiento y/o reflujo, limitada o ausencia de discurso,
comportamientos autistas, ataxia (dificultad para la coordinacion de movimientos), espasticidad (musculos permanentemente
contraidos) y bruxismo (rechimamiento de dientes).

Es una enfermedad genética que se puede heredar o ser un caso novo. Por eso es tan importante la investigacion ya que no solo
beneficiara a los pacientes actuales, si no también a los futuros ya que permitira una confirmacion diagnostica en pacientes todavia

no diagnosticados.

por lo que afecta al desarrollo normal del individuo. Es el encargado de regular al resto de los genes. Podriamos compararlo con un #6
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El estudio genético y clinico es fundamental para avanzar en su tratamiento o en una posible cura. Un equipo de o SJ D
genetistas del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, liderado por la genetista molecular Judith Armstrong y la Sant Joan de Déu
. . . . . . Barcelona - Hospital
Soledad Alcantara, investiga el Sindrome de Duplicacion Mecp?2.



¢ COMO COLABORAR CON
“MIRADAS QUE HABLAN”»

La Asociacion "Miradas que Hablan" organiza diferentes eventos para
recaudar fondos para la investigacion del Sindrome de Duplicacion
- Mecp?2.
& Conciertos, eventos deportivos, cenas de gala, jornadas solidarias, galas de
= magia... todo el dinero recaudado en dichos eventos es integramente
destinado a la investigacion de esta enfermedad que lleva a cabo un
equipo de neur6logos y genetistas del Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona, asi como el que se recauda con la recogida de tapones de
plastico, teaming y merchandising.

Andrés Torres, Martin Berasategui, Quique Dacosta, pilotos como Alex y
Marc Marquez, televisivos como Jandro, Luis Piedrahita y Laura Lago o el
historietista Jan ; empresas como Torras, Frit Ravich, Condis, Consum, La
Magquinista, Un Mar de globos .. ya han puesto su granito de arena para
que la investigacion no se detenga.

Que algtn dia pueda haber una cura o tratamiento para esta enfermedad
esta en nuestras manos. ¢ Nos ayudas?
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PROYECTO: “Funcion de la %tg—fﬁ l\—/i_e—gpl
Implicaciones en el sindrome duplicacion mecp2 y sindreme deRete—

La investigacién fundamental de la duplicacién del gen MECP2 y los trastornos relacionados aportara informacién sobre el funcionamiento molecular y celular de la proteina
mecp2, que es esencial para el normal funcionamiento del cerebro humano y el desarrollo.
Una mejor comprension de la enfermedad en ultima instancia permitira la identificacién de los objetivos y los caminos de terapias para mejorar o curar los sintomas.

OBJETIVO PRINCIPAL: Caracterizar biomarcadores para el estudio de farmacos terapéuticos en pacientes con alteracién de la expresién del gen mecp2

OBIJETIVOS SECUNDARIOS:

1- Caracterizacidon de pacientes con s.Duplicacién de Mecp2 a nivel de diagndstico clinico y molecular.

2- Estudio de la expresion del gen MECP2 e IRAK1 en pacientes con s. Duplicacion de Mecp2 comparativamente
con madres portadoras, pacientes con S.Rett y con individuos control.

3- Estudio de las alteraciones en la regulacién de sintesis de proteinas implicadas en el desarrollo sinaptico en
pacientes con s.Duplicacion de MECP2 y pacientes con s.Rett.

4- Disefio de ensayos terapéuticos, destinados a regular la cantidad de MECP2 e IRAK1 ( a partir de la
regulacién de la sintesis de proteina), la funcionalidad de la proteina MECP2 e IRAK1 (controlando las
modificaciones postrasduccionales) y el silenciamiento de genes o regiones gendmicas (En la linea de las
aproximaciones realizadas en el s. Down).

RELEVANCIA SOCIAL Y BENEFICIOS CIENTIFICOS:
Sant Joan de Déu . -El conocimiento de las causas genéticas de la Duplicacion de MECP2 permitiran una confirmacion diagndstica, asi
como el poder dar a las familias un consejo genético familiar (prevencion).
-Conocer con exactitud del alcance de la duplicacién de MECP2 nos permitira realizar la correlacidn genotipo-fenotipo
de estos pacientes, y nos ayudara a dar un prondstico evolutivo y de gravedad de la enfermedad de los padres.
= === ..1 _ e ﬁ — -El estudio de los factores que agravan la evolucion neuroldgica de estos pacientes (epilepsia, escoliosis, trastornos
respiratorios etc.) permitira su posible correccién y la mejoria de su calidad de vida.
-El estudio de la expresion diferencial del gen MECP2, tanto en pacientes con déficit de proteina como en pacientes con
exceso de proteina nos permitiria entender cdmo funciona la via de regulacion de MECP2 y cdmo se puede regular la
cantidad de proteina para la correcta funcién bioldgica.




PLAN DE TRABAIJO:

El proyecto se realizard tanto en el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, que cuenta con
una amplia y dilatada experiencia en el diagnéstico clinico 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 esta formado por neuropediatras, genetistas, bidlogos moleculares y
celulares y técnicos de laboratorio. Ademas de un estudiante pre-doctoral para llevar a cabo
el proyecto.

El estudio clinico de los pacientes se llevard a cabo en el servicio de Genética Clinica y
Neuropediatria del Hospital Sant Joan de Déu. Los estudios genéticos y de biologia que se
proponen en el proyecto se realizardn 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 colaboracién clinica de la Dra.Pineda, experta a nivel

EQUIPO DE INVESTIGADORES HSJID

) , Doctora Adjunta Servicio de Medicina
IP-Lab.HSID Judith Armstrong Mordn i
Genética y Molecular
Doctora Profesora Agregado, Facultad de
IP-Lab. UB Soledad Alcantara Horrillo Medicina-UB, Dept- Patologia y Terapéutica
Experimental
2 . 7 Doctor Adjunto Servicio de Medicina
Clinico Antonio Martinez it
Genética y Molecular
Ayudante - 3 e, e
, Nuria Brandi Tarrau Doctora en Bioquimica
Investigadora
Técnico Paola Pacheco Técnico Superior Especialista

EQUIPO DE APOYO FSJD

Mercedes Pineda Marfa

Consultora Sénior-Neuropediatria

mundial sobre el RTT, y asesora de los proyectos RTT.

PRESUPUESTO GENERAL:

Primera Segunda Tercera
anualidad anualidad anualidad

Gastos de personal. Personal 57.000 57.000 57.000
contratado incluyendo salario vy
cuotas de la Seguridad Social.
Material Inventariable 9.000 - -
Material fungible 15.500 15.500 15.500
Servicios de apoyo- RNAseq 8.000 - -
Viajes y dietas, asistencia a 2.000 2.000 2.000
congresos y conferencias
Edicién de articulos - 1.000 1.500
Otros gastos debidamente 500 - -
justificados
Costes indirectos (overheads): hasta 19.320 15.855 15.960
un 21% de los costes directos
TOTAL 111.320 91.355 91.960 294.635€
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Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital
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www.duplicacionmecp?2.es
duplicacionmecp2@gmail.com

K1 @duplicacionmecp?
U] @Asocmecp?2
(@) duplicacion_mecp2

eventosolidariomgh2019@gmail.com




