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Las enfermedades sindrémicas, aquellas que presentan un conjunto de sintomas o caracteristicas comunes
causados por alguna alteracion genética o metabdlica, presentan a menudo un reto a la hora de su diagndstico
debido a la complejidad de los sintomas y la variabilidad en su presentacion. Muchas de las enfermedades raras
sindrémicas que presentan una elevada heterogeneidad fenotipica y con un gran solapamiento entre sintomas,
presentan como caracteristica comun la disrupcion de la correcta actividad mitocondrial y un transporte de
membrana deficitario. Este es el caso de los sindromes de Bardet-Biedl y Alstrém y la enfermedad de Fabry.
Estas enfermedades no tienen una cura definitiva y es de vital importancia la blisqueda de diana terapéuticas
que permitan dar a los pacientes opciones de tratamiento.

El objetivo principal del proyecto es evaluar la implicacion mitocondrial en estas enfermedades y la posible
determinacion de dianas terapéuticas que puedan ayudar en el tratamiento de estos pacientes. Para ello, se ha
llevado a cabo la caracterizacion del metabolismo mitocondrial en el Sindrome de Bardet Biedl y el Sindrome de
Alstrom empleando cuatro modelos celulares. De los diversos estudios funcionales del estado energético y la
respiracion mitocondrial se han podido identificar mecanismos y posibles dianas terapéuticas implicadas en estas
patologias, lo que abre el campo a la blisqueda de nuevas terapias para este tipo de enfermedades.

Este proyecto ha sido realizado por investigadores de la Universidad de Vigo con la colaboracion de
investigadores del Instituto de Investigacién Sanitaria Galicia Sur y del Instituto de Investigacién del Hospital Vall
d’Hebroén.




