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SOBRE
NOSOTROS

Este proyecto tiene como objetivo presentar a la
organizacion sin animo de lucro GNAOT Espana, una
asociacion gue nacio en febrero de 2020 con el
encuentro de trece familias gue buscamos un futuro
mejor para nuestros hijos, afectados por una
encefalopatia derivada de mutaciones en el gen
GNAOL.



ENCEFALOPATIA R'&
GNAO]

Breve descripcion

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

Segun la gravedad de los sintomas pueden ser necesarias
operaciones quirurgicas como la estimulacion cerebral profunda o la
implantacion de alimentacion por sonda.

Aunqgue la progresion de la enfermedad es incierta, no se descarta
gue pueda ser neurodegenerativa, dada la evolucion observada en
algunos pacientes, pudiendo llegar a fallecer.
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ENFERMEDAD
ULTRARRARA

Prevalencia

La encefalopatia GNAOT es una enfermedad ultrarrara, dado que la
padecen alrededor de 20 personas en Espafna y unas 200 en el
mundo. La mayoria de las personas diagnosticadas son niNos y ninas.

El hecho de que la enfermedad fuera descubierta en 2013 y que el
coste de los analisis genéticos siga siendo elevado, hace pensar a la

comunidad cientifica que el numero de afectados en la realidad sea
mucho mayor.




NUESTRA VISION
]

Conseguir que los afectados por la encefalopatia GNAOT tengan una
mejor calidad de vida, gracias a tratamientos eficaces o a terapias que
corrijan su defecto genético. Solo la investigaciéon a largo plazo puede
lograr hacer posible esta vision.

OBJETIVOS ESTRATEGICOS

Financiar

Recaudar fondos para abrir y mantener una linea de
investigacion de la encefalopatia GNAOI.

Colaborar

Cooperar con el resto de asociaciones GNAOI
internacionales, asi como con las plataformas de
enfermedades raras que estan a nuestro alcance.

Apoyar

Ser fuente de informacién y de apoyo para todas las
familias afectadas.

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

Cooperamos con el resto
de asociaciones GNAOI
porgue nos mueven los
mMismos objetivos. Juntos
somos mas fuertes.

Formamos parte de las
principales plataformas
de pacientes con
enfermedades raras.
Nogihen la necesidad
de investigacion y de
sensibilizacion a la
sociedad.
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INVESTIGACION IB:

PROYECTOS GNAO1 PARTICIPAMOS

En la  actualidad  hay Participamos en todos los
proyectos de investigacion estudios y proyectos de
GNAO1 en Espana, ltalia, investigacion que estan a
Holanda, Suiza, Rusia, Israel y nuestro alcance.

EEUU.

Estudio prospectivo de caracterizacion fenotipica y genotipica de
pacientes espaioles afectos de encefalopatia por GNAOI. Investigador
principal: Dr. Juan Dario Ortigoza. Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona.

Encefalopatia relacionada con GNAOIL: Fenotipado profundo y
comorbilidades de una muestra nacional. Investigadores principales: Dr.
Mikel San Miguel, Dr. Angel 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 sindrome de Dravet y
otras encefalopatias epilépticas.

Investigadora principal: Dra. Onintza Sagredo. Facultad de Medicina, UCM
Madrid
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COMITE 10

CIENTIFICO

Somos afortunados de contar con un equipo de grandes
profesionales de la neurologia, la genética y la investigacion, que
estan al dia de la investigacion en GNAOT y que nos asesoran en
los pasos a dar como asociacion.

Dr. Rubén Hernandez Dr. Juan Dario Ortigoza Dra. Belén Pérez Dueiias
Investigador terapia génica Neurélogo pediatrico Neurdloga pediatrica
CIMA, Universidad de Navarra. Hospital Sant Joan de Deu.,Bcn. Hospital Vall d'Hebron, Ben.

Dra. Amaia Lasa Dr. Angel Aledo

Genetista Neurdélogo
Hospital Vall d'Hebrén, Ben. Hospital Ruber Internacional, Mad.




NUESTRA LL

INICIATIVA

I Ayuda a la Investigacion GNAOI1 Espaina

Conseguimos lanzar nuestra primera beca de
investigacion en 2.022, gracias a la solidaridad de
muchas personas y a nuestro empeno tras dos anos de
andadura.

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

Proyecto seleccionado

"Medicina traslacional
personalizada: Desde la
etiologia molecular a la
identificacion de
farmacos para pacientes
espanoles con
encefalopatia GNAOT1".

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




PROYECTO

GNAO1 ESPANA

Objetivo y etapas

El Profesor Katanaev, renombrado investigador en el ambito de la
encefalopatia GNAOI, aspira a conseguir terapias personalizadas para
esta devastadora enfermedad, combinando la investigacion basica y el
rapido avance en el descubrimiento de farmacos.

Analizar una coecc'én

Establecer las de farmacos (2.649
deficiencias compuestos) para
bioquimicas en las identificar aquellos
diferentes mutaciones que corrijan las
de GNAO1 funciones bioquimicas
defectuosas.

Investigacion

Validacion de los preclinica en modelos
farmacos candidatos animalesy, de
en modelos in vitro y acuerdo a resultados,
células neuronales. ensayos clinicos en
pacientes.

Financiacion

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



Asociacion GNAOI1 Espana

@gnaolespana

@GnaolEspana

Avda. del Oeste 4, portal 2
Alcorcén, Madrid

615083619

www.ghaol.es




