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Un projecte d’investigaci6 del Parc Tauli rep
40.000 euros de ’associacié Sindrome de Angelman

Sabadell, 26 de febrer de 2015. El projecte Sindrome de Angelman: identificacion de
nuevas alteraciones genéticas mediante secuenciacion del exoma y descripcion de
perfiles conductuales liderat pel Grup d’Investigacié Genetica del Parc Tauli ha rebut
40.000 euros lliurats per l’associacié ‘Sindrome de Angelman’, en el decurs d’una
jornada celebrada recentment a [’Auditori del Parc Tauli. L’objectiu principal del
projecte és avancar en el coneixement de les causes i els mecanismes que intervenen
en aquesta sindrome.

La sindrome d’Angelman (SA) és una
malaltia neurogenética complexa i
esta causada por anomalies
genetiques que afecten a la copia
materna del gen UBE3A. Aquest gen
es localitza a la regié cromosomica
15q11-q13 regulada per imprompta
genomica (expressid diferencial dels
gens en funcidé del origen parental), i
es caracteritza per un endarreriment
en el desenvolupament de la persona.
La seva prevalenca és de 1/20000
nascuts.

Aquesta sindrome no s’aprecia en els
nadons sind que es detecta, o es ‘

comenca a fer evident, entre els 6 i Professionals del Grup d’Investigacié Genética Parc Tauli
12 mesos aproximadament, moment
en el que s’hauria d’iniciar un
desenvolupament normal. L’edat més habitual del diagnostic es situa entre els 2 i els 5
anys, quan els comportaments caracteristics i els trets fisics son més evidents.

La seva expressio clinica es manifesta amb discapacitat intel-lectual greu amb nul o
minim Us del llenguatge associada a trastorn de U’equilibri i moviment, amb un fenotip
conductual caracteristic i en la majoria dels casos amb epilépsia. Les persones
afectades per aquesta malaltia solen tenir unes caracteristiques fisiques molt similars:
llengua prominent, boca gran, dents separades, microcefalia. El tractament ha de ser
multidisciplinar per intentar millorar la qualitat de vida de les persones afectades.

Actualment per establir el diagnostic de la sindrome d'Angelman, sutilitzen varies
proves que permeten establir un diagnostic segur en el gairebé 90% dels casos. En
primer lloc, amb el mateix test es valora la metilacio de la regid6 cromosomica 15q11-
q13, que confirmara la sospita clinica d’Angelman; i una analisi semiquantitativa



detectara una delecidé present en la majoria (70-75%) dels pacients. Per identificar
altres causes es realitza ’estudi dels marcadors del DNA o bé la seqlienciacié del gen
UBE3A.

Existeix un 10-15% de pacients que, tot i presentar el fenotip classic d’SA, no es
coneixen les bases molecular. El projecte d’investigacié del Grup d’Investigacid
Geneética del Parc Tauli pretén examinar exhaustivament des del punt de vista genetic i
clinic aquest grup de pacients. Es tracta de dilucidar nous defectes genetics per avancar
en el coneixement de la causa i mecanismes de U’SA, per avancar en la millora del
diagnostic, pronostic i tractament. L’equip investigador esta format per les doctores
Miriam Guitart i Elisabeth Gabau com a investigadores principals, i la Neus Baena,
’Anna Ruiz i la Marina Vinas com a col-laboradores. La durada inicial del projecte és de
dos anys.

El Parc Tauli és centre de referencia per al diagnostic i tractament de la Sindrome
d’Angelman i atén a 100 pacients adults i pediatrics.

Sobre el Parc Tauli

La Corporacié Sanitaria Parc Tauli és un consorci public de la Generalitat de Catalunya que
gestiona set centres: |’Hospital de Sabadell, I’Albada Centre Sociosanitari, Salut Mental Parc
Tauli, Atencié Primaria Parc Tauli, Atenci6é a la Dependéncia Parc Tauli, i també els serveis
d’Udiat Centre Diagnostic i de Sabadell Gent Gran Centre de Serveis, aquests dos darrers
mitjancant societats instrumentals participades al 100% per la Corporacio.

Les institucions del Parc Tauli reben el suport de la Fundacié Parc Tauli en aspectes de recerca,
innovacio i docencia, en la formacio cientifica i medica dels professionals i, en general, en el
desenvolupament dels coneixements que sustenten el model assistencial. El Parc Tauli és Unitat
Docent de la Universitat Autonoma de Barcelona (UAB)

El Consell de Govern del Parc Tauli esta integrat per sis representants de la Generalitat de
Catalunya, dos de [’Ajuntament de Sabadell i un de la UAB.

El Parc Tauli déna assisténcia a uns 400.000 ciutadans de Sabadell i d’altres 8 municipis del
Vallés Occidental Est. Hi treballen uns 3.500 professionals.

Per a més informacio, podeu contactar amb
el Gabinet de Comunicacié Parc Tauli
comunicacio®@tauli.cat - Tel directe: 93 745 83 80



