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SOBRE
NOSOTROS

Este proyecto tiene como objetivo presentar a la
organización sin ánimo de lucro GNAO1 España, una
asociación que nació en febrero de 2020 con el
encuentro de trece familias que buscamos un futuro
mejor para nuestros hijos, afectados por una
encefalopatía derivada de mutaciones en el gen
GNAO1.
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Breve descripción

Las mutaciones en el gen GNAO1 (código ORPHA 592564) afectan
principalmente al sistema nervioso central, causando como síntomas
principales epilepsia y/o trastornos severos en el movimiento
(distonía, temblores, corea...). Es frecuente que las personas afectadas
sufran trastornos añadidos como discapacidad intelectual,
incapacidad para hablar, problemas respiratorios, digestivos,
circulatorios...

Según la gravedad de los síntomas pueden ser necesarias
operaciones quirúrgicas como la estimulación cerebral profunda o la
implantación de alimentación por sonda. 

Aunque la progresión de la enfermedad es incierta, no se descarta
que pueda ser neurodegenerativa, dada la evolución observada en
algunos pacientes, pudiendo llegar a fallecer. 

ENCEFALOPATÍA
GNAO1
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Prevalencia

ENFERMEDAD
ULTRARRARA
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La encefalopatía GNAO1 es una enfermedad ultrarrara, dado que la
padecen alrededor de 20 personas en España y unas 200 en el
mundo. La mayoría de las personas diagnosticadas son niños y niñas.

El hecho de que la enfermedad fuera descubierta en 2013 y que el
coste de los análisis genéticos siga siendo elevado, hace pensar a la
comunidad científica que el número de afectados en la realidad sea 
 mucho mayor.  



04Recaudar fondos para abrir y mantener una línea de
investigación de la encefalopatía GNAO1.

Colaborar
Cooperar con el resto de asociaciones GNAO1
internacionales, así como con las plataformas de
enfermedades raras que están a nuestro alcance.

NUESTRA VISIÓN
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Conseguir que los afectados por la encefalopatía GNAO1 tengan una
mejor calidad de vida, gracias a tratamientos eficaces o a terapias que
corrijan su defecto genético. Solo la investigación a largo plazo puede
lograr hacer posible esta visión.

OBJETIVOS ESTRATÉGICOS

Financiar

Apoyar
Ser fuente de información y de apoyo para todas las
familias afectadas. 

Sensibilizar a la sociedad sobre las necesidades no
cubiertas en enfermedades raras. 

Visibilizar 

NUESTRA VISIÓN
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NUESTRA VISIÓN
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EVENTOS SOLIDARIOS

Mercadillos Conciertos Teatro

Carreras

Ciclismo Pádel
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NUESTRA VISIÓN
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VISIBILIDAD

Centros de investigación

Medios de difusión

Jornadas GNAO1  Europa

Jornadas FEDER

Revistas especializadas

Centros educativos



NUESTRA VISIÓN
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ASOCIACIONISMO

Jornadas FEDER

Cooperamos con el resto
de asociaciones GNAO1 
 porque nos mueven los
mismos objetivos. Juntos
somos más fuertes. 

Formamos parte de las
principales plataformas
de pacientes  con
enfermedades raras.
Nos unen la necesidad
de investigación y de
sensibilización a la
sociedad.



Dr. Rubén Hernández 

INVESTIGACIÓN
GNAO1
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Dra. Belén Pérez Dueñas 

Dra. Amaia Lasa Dr. Ángel Aledo 

Neuróloga pediátrica 
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Genetista
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Neurólogo
Hospital Rúber Internacional, Mad. 

En la actualidad hay
proyectos de investigación
 GNAO1 en España, Italia,
Holanda, Suiza, Rusia, Israel y
EEUU.

PROYECTOS GNAO1 PARTICIPAMOS

Participamos en todos los
estudios y proyectos de
investigación que están a
nuestro alcance.

Estudio prospectivo de caracterización fenotípica y genotípica de
pacientes españoles afectos de encefalopatía por GNAO1. Investigador
principal: Dr. Juan Darío Ortigoza. Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona. 

Encefalopatía relacionada con GNAO1: Fenotipado profundo y
comorbilidades de una muestra nacional. Investigadores principales: Dr.
Mikel San Miguel, Dr. Ángel Aledo et al.

Natural History of GNAO1 Associated Neurological Disease. 
Investigadora principal: Amy Viehoever,M.D., Ph.D.St. Luis Children's
Hospital

Desarrollo de nuevas terapias para el tratamiento del síndrome de Dravet y
otras encefalopatías epilépticas.
Investigadora principal: Dra. Onintza Sagredo. Facultad de Medicina, UCM
Madrid
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Dr. Rubén Hernández 

COMITÉ
CIENTÍFICO
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Dra. Belén Pérez Dueñas 

Dra. Amaia Lasa Dr. Ángel Aledo 

Neuróloga pediátrica 
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Genetista
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Neurólogo
Hospital Rúber Internacional, Mad. 

Somos afortunados de contar con un equipo de grandes
profesionales de la neurología,  la genética y la investigación, que
están al día de la investigación en GNAO1 y que nos asesoran  en
los pasos a dar como asociación.

Dr. Rubén Hernández Dr. Juan Darío Ortigoza Dra. Belén Pérez Dueñas 

Dra. Amaia Lasa Dr. Ángel Aledo 

 Investigador terapia génica 
CIMA, Universidad de Navarra. 

Neurólogo pediátrico
Hospital Sant Joan de Deu.,Bcn.

Neuróloga pediátrica 
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Neurólogo
Hospital Rúber Internacional, Mad. 

Dra. Amaia Lasa 
Genetista

Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.



Dr. Rubén Hernández 

NUESTRA
INICIATIVA
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Dra. Belén Pérez Dueñas 

Dra. Amaia Lasa Dr. Ángel Aledo 

Neuróloga pediátrica 
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Genetista
Hospital Vall d'Hebrón, Bcn.

Neurólogo
Hospital Rúber Internacional, Mad. 

Dra. Amaia Lasa 

Conseguimos lanzar nuestra primera beca de
investigación en 2.022, gracias a la solidaridad de
muchas personas y a nuestro empeño tras dos años de
andadura. 

Esta beca nos ha permitido financiar las primeras fases
de un proyecto de investigación que comenzó a rodar en
septiembre de 2.022 y en el que tenemos depositada
toda nuestra ilusión.

Proyecto seleccionado

"Medicina traslacional
personalizada: Desde la
etiología molecular a la
identificación de
fármacos para pacientes
españoles con
encefalopatía GNAO1".

Laboratorio del Profesor
Katanaev. Facultad de
Medicina de la
Universidad de Ginebra. 

I Ayuda a la Investigación GNAO1 España



Establecer las
deficiencias

bioquímicas en las
diferentes mutaciones

de GNAO1

Analizar una colección
de fármacos (2.649
compuestos) para
identificar aquellos

que corrijan las
funciones bioquímicas

defectuosas. 

Investigación
preclínica en modelos

animales y, de
acuerdo a resultados,

ensayos clínicos en
pacientes. 

Validación de los
fármacos candidatos
en modelos in vitro y
células neuronales.

El Profesor Katanaev,  renombrado investigador en el ámbito de la
encefalopatía GNAO1, aspira a conseguir terapias personalizadas para
esta devastadora enfermedad, combinando la investigación básica y el
rápido avance en el descubrimiento de fármacos.

Objetivo y etapas

Financiación

Con nuestros fondos actuales somos capaces de financiar las tres
primeras etapas del proyecto, pero para llevar a cabo la etapa final
necesitamos muchos más recursos. No podemos cuantificar el coste
exacto, dado que dependerá de los resultados obtenidos en las fases
anteriores.

PROYECTO
GNAO1 ESPAÑA
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Avda. del Oeste 4, portal 2
Alcorcón, Madrid

615083619

www.gnao1.es

@Gnao1Espana

@gnao1espana

Asociación GNAO1 España

Un motivo para navegar y mil razones para soñar


