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Badalona, a 18 de Diciembre de 2018
Sra. Jorgelina Borda Amezaga
Estimada Jorgelina,

esta carta es para confirmar mi compromiso y colaboracion en el proyecto cientifico que hemos
denominado Chloe. Como sabes, en Junio del presente 2018 el grupo de investigacion que dirijo
en la Unidad de Neurogenética del IGTP identificamos en el ADN de tu hija Chloe las variantes
causales de su enfermedad en el gen VPS13D mediante tecnologia de secuenciacion de tltima
generacion del genoma. Como indiqué en el informe genético correspondiente, el diagnostico de
Chloe confirma que se trata de una enfermedad neuroldgica hereditaria compleja que incluye un
cuadro de ataxia y espasticidad progresivas, retraso en el desarrollo, trastorno hipercinético, y
otros signos neuroldgicos asociados. Chloe padece un nuevo tipo de enfermedad neuroldgica rara

para la que en la actualidad no existe ninglin tratamiento ni cura.

Segun las conversaciones que mantuvimos después del diagnéstico de tu hija Chloe, estamos
dispuestos a realizar un proyecto cientifico en la Unidad de Neurogenética para investigar las
bases subyacentes de la enfermedad con el objetivo de identificar e implementar una terapia para
tu hija. Estoy disefiando los detalles y presupuesto del proyecto pero te avanzo que consiste en
identificar moléculas terapéuticas y evaluar las posibles candidatas en células afectadas obtenidas
de biopsias de piel. Para ello dispongo en el IGTP de varias librerias de cribado que han sido
efectivas en la identificacion de terapias para otras enfermedades neurologicas. Como Centro de
Referencia en enfermedades neurologicas raras de base genética, disponemos del equipo y la
experiencia y los medios para llevar a cabo el proyecto con éxito. A falta de enviarte los detalles,

he estimado una duracion del proyecto de 2 afos y un presupuesto aproximado de 200.000 euros.
Resto a tu disposicion para cualquier duda o aclaracion.

Cordialmente,

Dr. Antoni Matilla
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