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La enfermedad de Kennedy genera atrofia progresna de los misculos, afecta solo a los hombres y se
manifiesta entre los 40 y 50 afios. Mo tiene ningln tratamiento especifico. Las células musculares y las El aceite de oliva virgen extra disminuye
neunonas motoras se mueren con e paso de los afios porgue acumulan dentro una proteina que bos afectados la inflamacion do las artculaciones

tienen mutada. Ahora imestigadores del IRB Barcelona han descubierio que la proteina lleva inconporado un
meec anisma que demora kos efectos pemiciosos de la mutacisn El *hobbit’ no tenia sindrome de Down
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Conocer los detalles mds intimos de las proteinas vinculadas a enfermedades es basico
para descubrir dianas [l!lH[JQI.IIIL'H‘.i ¥ abrir la pu+:r|:-1 d [.II:ZIHI[ZI|I_‘5 ratamienios, y agn es mas
necesarno cuando se trata de enfermedades minoritarias poco investigadas y carentes de
terapias, como es el caso de la enfermedad de Kennedy

En esta enfermadad, las células musculares y k25 neuronas motoras, que estan
conectadas a ks misculos, se dafian ¥ mueren debido a [a acumulackon &n su interior de
fibras de receplores de androgenos. "Para todas las enfermedades que implcan
agregados, como el alzhéimer o el parkinson hay muchos aspectos que desconocemos
aln, v en kennedy es peor porque ademas es minoritaria®, explica Xavier Salvatella, jefe
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del Laboratorio de Biohsica Molecular en 21 instituto de invesligacion Biomedica (IRB
Barcelona).

De herencia genélica, esta enfermedad aparece en edad adulta avanzada, afecta uno de
cada 40000 hombres y genera el deterioro progresivo de todos los misculos. Aungue no
e5 moral, s muy debilitante, v el 20% de 05 afectados acaban por necesitar silla de
ruedas.

Salvatelia, investigador ICREA del IRE Barcelona, en colaboracién con cientificos de ka
Universidad de Florencia (italia), ha descrito una proteccidn molecular que contiene l1a
proteina Receptor de Andrégenos, que los afectados por la enfermedad de Kennedy
tienen mutada y les causa atrofia muscular progresiva

El hallazgo aporta un conocimeento molecular profundo que conduce a nuevos estudios y
siflia a los cientificos mas cerca de una diana terapéutica para kennedy. El estudio se
publica en Blophysical Journal del grupo Cefl.

Gracias a la financiacidn de ka Fundacién La hMaratd de TV3 y una ERC Consolidalor
Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el clentifico busca entender la secuencia de
eventos moleculares que provocan la formackén de agregados de Receplor de
Androgenos. TEI investigador trata de determinar las regiones de la secuencia de la
proteina que son responsables de la agregacion para identificar dianas valikdas por donde
atacar y evitaria.

Atacar el flanco de la proteina

La mutacion que levan los afectados de kennedy provoca una cola repetida y
desmesurada de un determinado aminodcido, ia glutamina, que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos. Esta proteina, que activa ta hormana
testosterona, es la encargada de disparar el programa genético que favorecera s
atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, woz grave, manos mas grandes, etc.

En la adolescencia, los chicos afectados por la mutacidn y en funcidn del grado no
desarrclian plenamente el fenolipe masculino pero no suele haber diagndstico, y en una
segunda etapa, ya entrada la edad adulta, s cuando comenza la degeneration
muscular. “Se sabe que cuanio mas larga es la cola de glutaménas, antes aparece la
atrofia. Lo gque no s entendia del todo y ahora esie trabajo nos puede ayudar a entender
es por qué el efecto pernicioso se iniciaba a partir de 38 aminodcidos de glutamina®, dice
el experto

Los cientificos han estudiado por primera vez 1a proteina real en lubo de ensayo v,
gracias al acceso a una de 1as principales infraestructuras europeas de Resonancia
Magnética Muckear, situada en la Universidad de Florencia, han podido cbservar que jusio
al lado de la cola de glutaminas hay una regidn formada por cuatro aminodcidos de
leucina que mitigan los efectos de la mutacion

Las keucinas favorecen que 1a cola de giutaminas se pliegue adoptando una estructura en
hélice, o que impide que 13s colas se peguen unas con olras. Sin embargo, 13 influencia
de [as leucinas sobre [a regidn de glutamina es limitada y i hay muchas, ya no se pliega.
Queda exendida como una vara, 5e pegan enfre ellas y acaban por formar fibras
pareciias a un muro.

“Wemos que cuatro leucinas demaran el problema. Qué pasaria con seis7", se pregunta
Salvatefla. "Conceplualmente, quiza una forma inteligente de retrasar por mas tiempo ka
agregacion es polenciar con farmacaos el efecto de las leucinas que tanta influencia tienen
sobre 1a zona de la mutacidn por donde agrega ka proteina®, reflesona el cientifico.

El irabajo de Sahvatelia indica que conocer a fondo [as diferentes secuencias de las
proteinas v codmo se influencian enire elias puede ofrecer nuevas dianas terapéuticas. El
investigador del IRE Barcelona tiene varias lineas de investigacion sobre kennedy. Sus
trabajos implican desarrolio de metodologia, estudios con ratones y esludios con
chaperonas, unas proteinas que se unen a cualquier proteina que esté a punto de
agregar. "Este es el primer arliculo de una serie donde poco a poco podremos explicar
como creemos que se desarrolla Kennedy y sefialar soluciones ferapéuticas”, explica

La primera firmante del trabajo s ka rani Bahareh Efekharzadeh, quien ha realizado el
doctorado en el IRB Barcelona con una beca del programa internacional “la Caba®, y
actuaimente desarrolla el postdoctorado en la Universidad de Harvard. El laboratorio

también cuenta con financiacidn del Ministerio de Economia y Competitividad
complementado con fondos europeos FEDER, y de ka2 Generalitat de Calalunya
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de Barcelona han descubierto un protector molecular asociado a la vanguardia en el compromiso con aharra
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La enfermedad de Kennedy genera atrofia progresiva de los misculos, afecta sélo a los
hﬂll'l'it"ﬂ! yam n'lll'ii‘ﬁll-tl entre k"' 40 Y 50 afios. Estados Unidos acurmuda el 40 % de la “"deuda

; . ambiental® del mundo
Los investigadores del IRB han descubierto que la proteina lleva incorporado un

mecanismo que demora los efectos perniciosos de la mutacién que genera esta Supersilido: jun nuevo estado de la materia?
enfermedad, en un trabajo que publica la revista “Biophysical Journal” y que abre vias

. o La vicka 'y la chencia de Newton, @n un oomic
para encontrar una terapia para esta patologia.
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El investigador del IRB Xavier Salvatella, en colaboracidén con cientificos de la Universidad La nueva normativa sobre drones estudia
de Florencia (Italia), ha descrito una proteccidn molecular que contiene la permitic su vuelo en 2onas urbanas
proteina ‘Receptor de Andrigenos’, que los afectados por la Enfermedad de Kennedy

i i H TICy ™ G ! I~
tienen mutada y les causa atrofia muscular progresiva. L TiCy R resauckin dlencion:: e b

educacion

La enfermedad de Kennedy genera atrofia

En Ia fﬂffmfda‘dde Xmﬂf‘f_ﬂ. n{ﬂs ﬂﬂﬂh‘ﬂs mﬂsﬂu’a‘msf fﬂs progresiva de los misculos, afecta sdlo a los
newronas moloras, que estdn conecladas a fos misculos, se dafian hombres y se manifiesta entre los 40y 50 afios.
¥ mueren debido a la acumulacidn en su interior de fibras de T mam——
receplores de Eﬂdfﬂgﬂﬂ& proteina lbeva incorporado un mecantsmo gue

demara los efectos pernicicsos de la mutacidn que
genera esta enfermedad, en un trabajo que publica

“Para todas las enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, la revista “Biaphysical Journal” y que abre vias para

hay muchos aspectos que desconocemaos, y en Kennedy es adn peor porque ademads es ENCONLFar una terapia para esta patologia.
minoritaria”, ha explicado Salvatella, jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB.

Elimestigador del IRB Xavier Sabvatella, en
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colaboracidn con cientificos de la Universidad de
Florencia (Italia), ha descrito una proteccidn
maodecular gue contiene la proteina "Receptor de

Esta enfermedad de herencia genética aparece en edad adulta avanzada, afecta a uno de
cada 40.000 hombres y genera el deterioro progresive de todos los misculos.

Aunque no es mortal, debilita mucho y el 20 % de los afectados acaban necesitando silla Andrégenos’, que los afectados por L Enfermedad
de ruedas. de Kennedy tienen mutada y les causa atrofia
mamscular progresiva.

Salvatella, con financiacion de la Fundacion La Maratd de TV3 y una ERC Consolidator
Grant del Consejo Europeo de Investigacion, busca ahora entender la secuencia de

eventos moleculares que provocan la formacidn de agregados de ‘Receptor de En fa enfermedad de
Andrégenos’ y determinar las regiones de la secuencia de la proteina que son Kennedy, fas células
responsables de la agregacidn para identificar dianas validas por donde atacar v evitarla, m"smkmsf las neuronas
EFEFUTURD
matoras, que esidn
Etiquetado con: enfermedadas raras conectadas a los
Publicado en: Ciencia m&sﬂﬂm 50 d’aﬂ‘aﬂ!

mueren debida a fa
acumulacidn en su interior
de fibras de receptores de
andrdgenos.

“Para todas las enfermedades que implican
agregados, coma el Alzheimer o el Parkinson, hay
rivschos aapectos que dESCONDCRMAS, Y &N KEnnidy
&5 aln pecr porque ademds es minoritaria”, ha
explicado Satvatells, jefe del Laboratorio de Biofmica
Muolecular del IRB.

Esta enfermedad de herencia genética aparece en
edad adulta avanzada, afecta a uno de cada 40.000
hombres y genera el deterioro progresivo de todos
los mscubos.

Aungue no es mortal, debilita mucho y el 20 % de
los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Sabvatella, con financiacitn de la Fundacidn La
Marata de TV2 y una ERC Consolidator Grant del
Consejo Ewropeo de Investigacion, busca ahora
entender la secuancia de eventos moleculares que
provocan la formacion de agregados de ‘Receplor de
Andrégenos’ y daterminar las regiones de la
secuencia de |a proteina que son responsables de la
agregacion para identificar dianas vilidas por donde
atacar y evitarla, EFEFUTURD
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Descubren un protector molecular que retrasa los
efectos de la Enfermedad de Kennedy
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Investigadores del Institut de Recerca Blomédica (IRE) han descrite una £ OUE mEdICﬂ
Veta protecdon molecular que permite retrasar los efectos pemnicosos de la mutacidn ECESITA? continuada
EEEEE que causa la Enfermedad de Kennedy, una patolegia neuromuscular ENCUENTrElD €
_'| Coemeniar degenerativa que afecta a hombres de entre 40 v 50 afios, Lu Lchum m
u‘:;:m'rwtr El trabajo, publicade en la revista ‘Blophysical Journal, ha descublerto una -

n m protecdion moblecular que contiene la proteina Receptor de Andrégencos, que se
i encuentra mutada en los afectades por esta enfermedad, ha informado este
= | viernes el IRB en un comunicado.

La investigacdén “aporta un conodmiente molecular profundo™ que conduce a
nuevos estudios y sitda a los dentificos mas cerca de una diana terapdutica para Kennedy, segon
el IRB. Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gradas al acceso a
una de las prindpales infraestructuras europeas de Resonanca Magnética Nudear --situada en la
Universidad de Florencia--, han podido observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una
regidn formada por cuatro aminodddos de leudna que mitigan los efectos de la mutadidn.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuwronas motoras, que estan
conectadas a los misculos, se dafien y mueran debldo a la acumuladdn en su interior de fibras de
receptores de andrdgenos. Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad

adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres; aungue no es mortal, es muy debiitante y el 20% 5;
de los afectados acaban necesitando silla de ruedas. 2
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Descubren un protector molecular que retrasa
los efectos de la enfermedad de Kennedy

JANC €5 - 13 junie 2016 D057

Segiin un estudio del Institut de Recerca Biomédica, el protector ze halla en la
proteina Receptor de Androgenos, que se halla mutada en los individuos que
desarrollan la dolencia.

Investigadores del institut de Recerca Bliomédica (IRB) han descrito una proteccion
molecular que permite retrasar los efectos perniciosos de la mutatién que causa la
Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que afecta a
hombres de entre 40 v 50 afios

El trabajo, publicado en la revista Biophysical Journal, identifica una proteccién molecular
que contiene |a proteina Receplor de Andrégenos, que se encuentra mutada en los
alectados por esta enfermedad, ha informado el IRB en un comunicado. La investigacion
“aporta un conociméento molecular profundo” que conduce a nuevos estudics y sitda a los
cientificos mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy, segan el IRB

Los autores han estudiado la proteina real en lubo de ensayo y, gracias al acceso a una
de las principales infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuckear, en la
Universidad de Fiorencia, han podido observar que justo al lado de la cola de glutaminas
hay una regién formada por cuatro aminoacidos de leucina que mitigan los efectos de a
mutacian

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y 1as neuronas motoras,
que estan conectadas a los misculos, se dafien v mueran debido a la acumulacidn en su
interior de fibras de receplores de andrdgenos. Se Irata de una palologia de origen
genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40 000 hombres; aunque
ne 5 mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de
ruedas

Una enfermedad minoritaria

Caon financiacion de la Fundacion La Marald de Tv3 y ERC Consolidator Grant del
Consejo Europed de investigacidn, el estudio busca entender [a secuencia de eventos
moleculares que provocan i formacidn de agregados de Receptor de Androgenos. El jefe
del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado
“Fara todas las enfermedades que implican agregados, como el alzhéimer o el parkinson,
hay muchos aspectos que desconocemas, ¥ en Kennedy es aln pecr porque ademas es
minoritaria”.

La mutacion provoca una cola repelida y desmesurada de un determinado aminoacido --
la glutamina-- que causa el mal funcionamiento del Receplor de Andrdgenos; esta
proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de disparar el programa
genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, voz grave y
mancs grandes, enne olros

En la adolescencia, los nifics afectados por la mutackin y en funcién del grado no
desarrolian plenamente el fenolipo masculing pero no suele haber diagnostico, si bien en
una segunda etapa, ya entrada a edad adulta, es cuando comienza 1a degeneracidn
USCcular.

Noticias relacionadas

29 Feb 2016 - Actualidad

Xavier Salvatella protagoniza la entrega de la serie Meet Our Seientists’ del IRE
Barcelona

El dmbito de estudio de este imestigador ICREA es el plegamiento de proteinas usando como

N Buscar | E

Lo més leido

by

Los ge!uatras proponen un cakkndario de
vacunacion para adufos sanos y con

enfermedades cronicas
GERIATRIA ¥ GERONTOLOGLA

Profesionales de 2 salud alertan de que el 75% de
la poblacién se sobremadica
SALUD PUBLICA

El nesgo de wersse afectado por un cancer de
colon depende de k3 historia familiar y el sexo
FUBLICADO EN PLOS MEDICINE'

La AEDV lanza una campaiia de 'screening’ gratuita
para prevenir el cancer de piel mediante revisiones
de lunares y manchas

DERMATOLOGIA

La ablacin por laser, cada vez mas viable como
tratamiento para el cancer de prostata

PUBLICADO EN “JOURNAL OF URDLOGY

Uerros diex dias

Por sec ciones

agenda médica

'l..Fa.!e m:u.. Espana
Che i
Aviks, Esmn-:l
i:;?mf, F.s.p-':ﬂ"ﬁ?.

Buenos Ares, Argentina

. fisterra.com

i



http://www.jano.es/noticia-descubren-un-protector-molecular-que-26251

URL: www.jano.es UUM: -

@ JANO.ES PAIS: Espafia uuD: - \
' TARIFA: - TVD: - \

TMV: -
p 13 Junio, 2016 Pulse aqui para acceder ala version online

MOgS0 13 IOLEMna KECepion 08 AMNDQEns, WMNCLIS0E 3 13 eneqmedal 02 Rennedy Y & cancer oe

prasiaia. Alergia & inmunologia
Cardhalogia

Dermatologia
Endocrinolegia y nutricsin
Enfermedades infecciosas
Gastroenterologia
Medicina Preventiva
Meumaologia

Obstetncia y ginecologia
Oncologia

ORL

Psiquiatria
Reumatologia
Traumatologia

LUralogia

Vacunas

Publicidad

EI_,SEV[ER JAND:  Politica de privacidad  Publicidad

Sitios Elsevier:  Elsevier.es Bsevier.com Fisterra.com

JANO.es es un portal dirigido exclusivamente a los profesionales de s salud,

Resenados lodos los derechos. Queda prohibida la reproduc cidn, disinbucion, ¢ omunicackin pablica v utlizacion, total o pacis !

del c rila autorzackin, ncluyendo, an I
parhic ular, Su me : C psla 0n COMGO resimenes a5 de prensa con fines comentiakel
directa o ndirect |

ELSEVIER & 2016



http://www.jano.es/noticia-descubren-un-protector-molecular-que-26251

URL: noticiasdelaciencia.com UUM: 16000

@ NOTICIASDELACIENCI PAIs: Espafia uuD: 1000
A.COM TARIFA: 6 € TVD: 600
TMV: 2 min
p 13 Junio, 2016 Pulse aqui para acceder a la versién online

Amazmgs

Portada Ciencia Tecnologia Medio Ambiente Sahl:l Psicologia Articulos Blogs Libros Reproduccion de Noticias
Medicina_ |

Aviso sobre el Uso de cookies: uvlizamcs

navegando entendemos que usted scepta nuests

arceros pars magosar | midas de interds. 5§ contindga

var nuestra Politic

MEDICINA

Hallan un protector molecular para la
enfermedad de Kennedy
e fa]e]]

Tovmed

Conocer los detalles mas intimos de las proteinas
wnculadas a enfermedades 5 basico para descubnr
cianas lerapoubicas y abor la puerta a posibles
tratamientos, y adn és méds necesario cuando se trata de
enfermedades minontanas poco imvestigadas y carentes de
terapias, como a5 al caso de la enfermadad de Kennedy

De Espaﬁalal Espacio

En esta enfermedad, las células musculares vy las

newronas motoras, que estan conectadas a los misculos
se dafian y mueren debido a la acumulaciin en su intenor 1 ; nmﬂﬂ a del Pmtﬂum
di fibras de receplones de andrégenas “Para todas las o F

enfermedades que implican agregados, como el alzhéimer

o &l parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos

aln, y en kennedy a5 peor porque ademas es minontana

explica Xaver Sabatella, jefe del Laboratono de Beofisica

Modecular en el Instituto de Imestigacidn Biomédica (IRB Barcelona), en Espafia

De herencia gendtica, esta enfermedad aparece en edad adulla avanzada, afecta uno de cada 40.000 hombres y
Qe @l detenoro progresn de todos los musculos. Aungue no ibeltante, v @l 20% de los
afectados acaban por necesitar silla de ruedas

@5 moral, a5 muy d

Sahatella, imeshigador ICREA del IRB Barcelona, en colaboracrin con cientificos de la Unversidad de Florencia
(Maka), ha descnlo una proleccidn malecular que contiené |a protesna R--:M.l'.-.’t-' e r"\ll-'llr'-[_:ltl'l):'. que los alectados E
por la enfermedad de Kennedy tienen mutada y les causa atrofia muscular progresiva

El hallazgo apora un conocimignto malécular profundo que conduce a nuévos estudios y situa a los centificos
muks cerca de una diana terapéulica para kennedy El estudio s& publica en E'l)p!", gacal Jounns

Medio Ambiente

Gracias a la financiacidn de la Fundacidn La Maratd de TV3 y una ERC Consobidator Grant del Consejo Europeo
de tigacidn, ¢l cientiico busca entender [a secuencia de oleculares que provocan la acidn de
agregados de Receptor de Andrdgenos. TE! imestigador trata de determinar las regicnes de la secuencia de la

proteina que son responsables de la agregacidn para identificar dianas validas por donde atacar y evitarla

enlo

Cémeo acabar con el maltrato a los ries
espanoles

Cambios climaticos amenazan a las

La mutacidn que levan los afectados de kenned Y provoca una cola repetida ¥ desmesurada de un determinado ranas arboricolas
armenogdcido, |a glutamina, que causa el mal funcionamiento del Receptor de Andrdgencs. Esta protelna, que activa
la hormona testosterona, es fa encargada de disparar el programa genético que favorecerd los atnbutos i i
g g ia ea s& apaga para un tercio

diferenciales de los hombres: mas pelo, voz grave, manos mas grandes, efc de la humanidad
En la adolescencia, los chicos afectados por la mutacidn y en funcidn ded grado no desamollan plenamente el Alertan sobre la presencia de

¥ o
fenctipe masculing pero no suele haber diagndstico, y en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es plaguicidas y metales pesados en
cuando comianza la degeneracidn muscular. "Se sabe que cuanto mas Ia'ga s la cola de glutaminas, antes propéleos procesados comerciales
aps |la atrofia. Lo que no s¢ enteéndia del 1 ¥ ahora esle |Idt|u_|l,'l s pusde u:,.'l_:lj:].l a entender &5 por qué el
efecto pemicioso se iniciaba a partir de 38 aminodcidos de glutamina”, dice el experto Comienza la ruta del proyecto

MEDELCA junto a un pastor
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trashumante hasta el Pirinec

Los cientifices han estudiado por primera vez la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las
prncipales infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Muclear, situada en la Universsdad de Florencia,
han podida observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una regidn formada por cuatro aminodcidos de
leucina que mitigan los efectos de la mutacidn

Las leucmas favorecen que |a cola de glulaminas se pliegue adoplando una estructura en hélice, lo que impede que
las colas s& peguen unas con otras. Sin embargo, la mfluencia de las leucinas sobre la ragidn de glutamena s
limitada y 5i hay muchas, ya no s¢ pliega. Queda extendida como una vara, s¢ pegan enre ellas y acaban por
formar fibras parecidas 3 un ming

Wemos que cualno leucinas demoran ¢l problema. ,Qué pasania con seis?” se pregunta Sakatella
“Conceplualmente, quizd una forma inteligente de retrasar por mds tiempo [a agregacion es polenciar con
farmacos el efecto de las leucinas que tanta influencia tienen sobre la zona de la mutacidn por donde agrega la
profeina”, refemoona el cientifico

El trabajo de Sakatella indica que conocer a fondo las diferentes secuencias de las proteinas y cdmo se
influencian entre ellas puede ofrecer nuevas dianas terapéuticas. El imestigador del IRB Barcelona tiene vanas
lineas de mwestigacion sobne kennedy. Sus trabajos implican desarmollo de metodologia, estudios con ratones v
esludsos con chapercnas, unas proleinas que se unen 3 cualquier proteina que esté a punto de agregar. “Este es
¢l pimer articulo de una serie donde poco a poce podremos explicar cdmo creemas que se desarrolla Kennedy v
sefialar soluciones terapéulicas”, explica

La pnmaera firmante del trabajo &5 [a irani Bahareh Eftekharzadeh, quien ha realizado el doctorado en el IRB
Barcelona con una beca del programa intemacional “la Caia”, y actualmente desamolla el postdoctorado en la
Universidad de Hanard. El laboratorio también cuenta con financiacidn del Ministerio de Economia y
Compettnidad complementado con fondos europeos FEDER, y de la Generalitat de Catalunya. (Fuente: IRB
Barcelona)

Quizd tambidn puedan interesarle estos enlaces...

B! Kennedy Space Center ante nuevos desafios

BJEl mecanismo del colestercl es mas complejo de lo que se cree

BlLa ULE y Vega Sicilia desarrollan un protector de heridas de poda para la vid

Bl Crema de proteccién solar que no atraviesa la piel

BIE consumo de café parece reducir el riesgo de sufrir cirrosis hepatica

.Pro‘teclnr de cadera para impeadir fracturas en caidas

'Damuhl-artu una nueva diana terapéutica para la depresion

B Relacitn entre la ausencia de una proteina sindptica y la esquizofrenia

Bl vescubierto el mecanismo molecular que origina las molestias de Ia enfermedad del ojo seco
BIexplican la menor incidencia de cancer en pacientes con enfermedades del sistema nervioso

.,{,F‘uade el alcohol, consumido con moderacion, proteger contra la enfermedad cardiaca
coronaria?
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Descubren un protector molecular asociado a la
enfermedad de Kennedy

Cientificos del Instituto de Investigacién Biomédica (IRB) de Barcelona han descubierto un protector molecular asociado
a la enfermedad de Kennedy, una enfermedad neuromuscular degenerativa minoritaria que hasta ahora no tiene
tratamiento.

La enfermedad de Kennedy genera atrofia progresiva de los musculos, afecta sélo a los hombres y se manifiesta entre
los 40 y 50 afios.

Los investigadores del IRB han descubierto que la proteina lleva incorporado un mecanismo que demora los efectos
perniciosos de la mutacion que genera esta enfermedad, en un trabajo que publica la revista "Biophysical Journal" y que
abre vias para encontrar una terapia para esta patologia.

El investigador del IRB Xavier Salvatella, en colaboracién con cientificos de la Universidad de Florencia (ltalia), ha
descrito una proteccidon molecular que contiene la proteina 'Receptor de Androgenos', que los afectados por la
Enfermedad de Kennedy tienen mutada y les causa atrofia muscular progresiva.

En la enfermedad de Kennedy, las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los musculos, se
dafian y mueren debido a la acumulacion en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

"Para todas las enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que
desconocemos, y en Kennedy es aln peor porque ademas es minoritaria”, ha explicado Salvatella, jefe del Laboratorio
de Biofisica Molecular del IRB.

Esta enfermedad de herencia genética aparece en edad adulta avanzada, afecta a uno de cada 40.000 hombres y
genera el deterioro progresivo de todos los muasculos.

Aunque no es mortal, debilita mucho y el 20 % de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Salvatella, con financiacion de la Fundacion La Marat6 de TV3 y una ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de
Investigacion, busca ahora entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacion de agregados de
'Receptor de Andrégenos' y determinar las regiones de la secuencia de la proteina que son responsables de la
agregacion para identificar dianas validas por donde atacar y evitarla.

Noticias relacionadas

» Laquimioterapia que detiene la esclerosis multiple

...neuroldgica en pacientes con EM, sefialan los investigadores del Hospital de Ottawa y la Universidad de Ottawa
(Canada), aunque advierten de los riesgos relacionados con el tratamiento y ...

e Programa electoral Ciudadanos: «Para cambiar Espafia»

Pacto de Estado Contra la Violencia de Género. Ampliaran las medidas preventivas, de informacion, procesales,
punitivas y protectoras para abarcar todas las formas de violencia contra la ...

e ¢Por qué los farmacos para la artritis y la artrosis no curan el dolor de todas las articulaciones?

...del cartilago que une los huesos y las articulaciones, lo que da lugar a que los huesos friccionen y aparezca dolor,
hinchazon y pérdida de movimiento en la articulacion. Es decir, la artritis y ...

- Mayweather y Pacquiao tienen via libre para competir en los Juegos de Rio

...aceptacion de todos los competidores del boxeo donde podrian hacer presencia las super estrellas , hay que sumar
la retirada de los cascos protectores en el circuito masculino. Un guifio ...

» El trasplante de células gliales podria curar la enfermedad de Huntington

descubrimiento de un tratamiento efectivo para el Huntington y, posiblemente, otras enfermedades
neurodegenerativas similares»No en vano, concluyen los investigadores, «cuando ...
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Descubren un protector molecular que retrasa los

efectos de la Enfermedad de Kennedy

Publicidadinvestigadores del Institut de Recerca Biomedica (IRB) han descrito una
proteccién molecular que permite retrasar los efectos perniciosos de la mutacion que
causa la Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que
afecta a hombres de entre 40 y 50 afos.

Publicidad

Investigadores del Institut de Recerca Biomédica (IRB) han descrito una proteccién molecular que permite retrasar los
efectos perniciosos de la mutacién que causa la Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa
que afecta a hombres de entre 40 y 50 afios.

El trabajo, publicado en la revista 'Biophysical Journal’, ha descubierto una proteccién molecular que contiene la
proteina Receptor de Andrégenos, que se encuentra mutada en los afectados por esta enfermedad, ha informado este
viernes el IRB en un comunicado.

La investigacion "aporta un conocimiento molecular profundo” que conduce a nuevos estudios y sitla a los cientificos
mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy, segun el IRB.

Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las principales
infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear --situada en la Universidad de Florencia--, han podido
observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una regién formada por cuatro aminoacidos de leucina que
mitigan los efectos de la mutacién.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los
musculos, se dafien y mueran debido a la acumulacién en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres;
aunque no es mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacion de la Fundaciéon La Marat6 de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el
estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacion de agregados de Receptor de
Andrégenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado: "Para todas las
enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos, y
en Kennedy es aun peor porque ademas es minoritaria”.

La mutacion provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoacido --la glutamina-- que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos; esta proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de
disparar el programa genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, voz grave y manos
grandes, entre otros.

En la adolescencia, los nifios afectados por la mutacion y en funcion del grado no desarrollan plenamente el fenotipo
masculino pero no suele haber diagnéstico, si bien en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es cuando
comienza la degeneracién muscular.
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Nuevo estudio sobre la enfermedad de ] ]

Kennedy CATVAN PUBLI

junio 10, 2016 Sin comentarios Ciencia CV

Tejido muscular de ratén. En la derecha, la proteina AR se acumula y forma agregados (en marrn) debido
a las colas de mas de 38 glutaminas. En la izquierda, &l tefido esta libre de agregados porque [a cadena es
mas cora / B. ENekharzadeh IRB Barcelona

Descubren un protector molecular
asociado a una enfermedad
neuromuscular degenerativa

Conocer los detalles mas intimos de las proteinas vinculadas a enfermedades es basico para
descubrir dianas terapéuticas y abrir la puerta a posibles tratamientos, y alin es mas necesario
cuando se trata de enfermedades minoritarias poco investigadas y carentes de terapias, como
es el caso de la enfermedad de Kennedy. Investigadores del IRB Barcelona descubren que la
proteina lleva incorporade un mecanismo que demora los efectos pernicicsos de la mutacion.

IRB /Esta semana “avier Savalella, investigador ICREA del Instituto de investigacidn Biomédica (IRB
Barcelona), en colaborackin con clentificos de la Universidad de Florencia, Italla, describen una proteccidn
mokecular que contiene la profeina Receptor de Andrégenos, que los afectados por la Enfermedad de
Kennedy tienen mutada y les cawsa atrofia muscular progresiva. El hallazgoe aporta un conocimiento
motecular profundo que conduce a nuevos estudios v sita a los cientificos mads cerca de una diana
terapéutica para Kennedy. El estudio e publica en Biophysical Journal del grupo Cedl

En la enfermedad de Kennedy, 1as células musculares y las

neuronas motoras, que estan conectadas a s misculos, se

dafian y mueren debido a la acumulaciin en su intenor de fibras de El hallazgo aporta un
receplores de andrigenos. “Para fodas las enfermedades que conocimiento molecular
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impdican agregados. como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos profundo que conduce a
aspectos que desconocemos, y en Kennedy &5 ain peor porque nuevos ostudios

ademas s minoritana”, explica Xavier Salvatedla, jefe del

Laboratano de Biofisca Molkecular en ol IRB Barceiona

Esta enfermedad de herencia genélica aparece en edad adulta avanzada, afecta uno de cada 40,000
nombres y genera el delerioro progresivg oe todos los masculos. Aunque no es mortal es muy debilitante, y
el 20% de Ios afectados acaban por necesitar sila de ruedas

Salvatelia, con financiackin de la Fundackon La Maralé de TV3 y una ERC Consoidator Gran! del Consejo
Europeo de Investigacién, busca entender la secuencia de eventos moteculares que provocan 1a formacién
de agregados de Receplor de Andrégencs. Tratan de determinar las regiones de la secuencia de la
proteina que son responsables de I3 agregacion para identificar dianas validas por donde atacar y evitaria

Atacar el flanco de la proteina

La mutacién que llevan los afectados de Kennedy provoca una cola repetida y desmesurada de un
determinado amincacido, 2 glutamina, que causa el mal funcionaméento ded Receplor de Andrigenos. Esta
proteina, que activa la hormona testostercna, es la encargada de disparar el programa genetico que
favorecera los atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, YOI grave, manos mas grandes, efc

En la adolescencia, los chicos aleclados por la mutacion y en
funcidn del grado no desarroilan pienamente @ fenotipo masculing

perc no suele haber diagndstico, ¥ &n una sequnda elapa, ya La mutacién que llevan los

enirada la edad adulta, £s cuando comienza 1a degeneracion afectados de Kennedy
muscular. “Se sabe que cuanto mas larga es ia cola de glutaminas, provoca una cola repetida
anles aparece la atrofia. Lo que no se entendia del lodo y ahora v desmesurada de un

este trabajo nos puede ayudar a entender s por que el efecto daterminade aminoscido, la

pernicioso se iniciaba a partir de 38 aminoacidos de glutamina glutami

Los cientificos han estudiado por primera vez [a proteina real en

tubo de ensayo y, gracias al acteso a una de [as prncipales

Infragsiruciuras europeas de Resonancia Magnéu:a MNuclear, situada en la Universidad de Florencia, han
podido observar que justo a lado de |a cofa de glutaminas hay una reglén formada por cuatro aminodcidos
de leucina que mitigan los efectos de la mutacién

Las leucmas favorecen que |a cola de glutaminas se pliegue adoptando una estructura en hélice, lo que
impéde que las colas se peguen unas con ofras. Sin embargo, 12 influencia de 1as leucinas sobre la regidn
de glutamina es limitada y 5i hay muchas, ya no se pliega. Queda exendida como una vara, se pegan entre
edlas y acaban por formar fibras parecidas a un murg

Eslructurs del receplon de Andrdgencs. E

{en rojol. Las lelcinas profegen de este modo Conira /3 agn

“Vemos que cuatro leucinas demoran el problema. JQue pasania con seis? | se pregunta Salvatella
“Conceplualmente, quiza una forma inteligente de retrasar por mas tiempo la agregacidn es polenciar con
farmacos el efecto de las leucinas que tania influencia tienen sobre la zona de la mutacidn por donde
agrega la proteina”, reflexiona Salvatelia

El frabajo de Salvatelia indica que conocer a fondo las diferentes
secuencias de las proteinas y como se influencian entre ellas
puede ofrecer nuevas dianas terapéuticas. El investigador del IRB Conocer a fondo las

Barcelona tiene varias lineas de investigacion sobre Kennedy. Sus diferentes secuencias de
trahaing imnfican desarrndin da matndndnnia echidine ron ratnnes v Tae rratoinae o cAmn oo
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estudios con chaperonas, unas proteinas que 5 unen a cualquier influencian entre ellas
proteina que esté a punto de agregar, "Este es el primer articulo pueds ofrecer nusvas

o N3 Serie donde pOCo a Poco podremos explicar como creemos
que =& desarrolla Kennedy y sefialar soluciones terapéuticas”
explica

dianas terapéuticas

La primera firmante del trabajo e5 la irani Bahareh Eftekharzadeh, quien ha realizado el doctorado en el
IRB Barcelona con una beca del programa inlernacional "la Caia®, y acluaimente desarrolia el
postdociorado en ka2 Universidad de Harvard. El laboratorio también cuenta con financiacion del Ministerio
de Economia y Competitividad complementado con fondos europeos FEDER, y de [a Generalitat de
Catalunya

Articule de referencia:
Sequence Context infiuences the Structure and Aggregation Behavior of a Polyd Tracl

B. Emekharzadeh., A PIAlL, G. Chiesa, D. Mungianu, J. Garcia, R Pierattelli, E. C. Felli, and X Salvatella

Blophysical Journal (7 June 2016) doi; 10,1016/ bpj.2016.04.022
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Descubren un protector molecular que retrasa los

efectos de la Enfermedad de Kennedy

Investigadores del Institut de Recerca Biomédica (IRB) han descrito una protecciéon
molecular que permite retrasar los efectos perniciosos de la mutacion que causa la
Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que afecta a
hombres de entre 40 y 50 afos.

BARCELONA, 10

Investigadores del Institut de Recerca Biomedica (IRB) han descrito una proteccion
molecular que permite retrasar los efectos perniciosos de la mutacion que causa la
Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que afecta a
hombres de entre 40 y 50 afios.

El trabajo, publicado en la revista Biophysical Journal , ha descubierto una proteccién
molecular que contiene la proteina Receptor de Andrégenos, que se encuentra
mutada en los afectados por esta enfermedad, ha informado este viernes el IRB en
un comunicado.

La investigacion “aporta un conocimiento molecular profundo” que conduce a nuevos
estudios y sitda a los cientificos mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy,

. . segun el IRB.

Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las principales
infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear —situada en la Universidad de Florencia—, han podido
observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una regién formada por cuatro aminoacidos de leucina que
mitigan los efectos de la mutacion.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los
musculos, se dafien y mueran debido a la acumulacién en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres;
aunque no es mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacion de la Fundacién La Maraté de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el
estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacion de agregados de Receptor de
Andrégenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado: “Para todas las
enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos, y
en Kennedy es alin peor porque ademas es minoritaria”.

La mutacion provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoéacido —la glutamina— que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos; esta proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de
disparar el programa genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: més pelo, voz grave y manos
grandes, entre otros.

En la adolescencia, los nifios afectados por la mutacion y en funcién del grado no desarrollan plenamente el fenotipo
masculino pero no suele haber diagnéstico, si bien en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es cuando
comienza la degeneracién muscular.

I':: Print PDF
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Descubren un protector molecular que retrasa los

efectos de la Enfermedad de Kennedy

Descubren el mecanismo molecular que hace que el ayuno ayude a combatir la
enfermedad del higado graso (10/05)

Investigadores del Institut de Recerca Biomeédica (IRB) han descrito una proteccion molecular que permite retrasar los
efectos perniciosos de la mutacion que causa la Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa
gue afecta a hombres de entre 40 y 50 afios.

BARCELONA, 10 (EUROPA PRESS)

El trabajo, publicado en la revista 'Biophysical Journal’, ha descubierto una proteccién molecular que contiene la proteina
Receptor de Andrégenos, que se encuentra mutada en los afectados por esta enfermedad, ha informado este viernes el
IRB en un comunicado.

La investigacién "aporta un conocimiento molecular profundo” que conduce a nuevos estudios y sitla a los cientificos
mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy, segun el IRB.

Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las principales
infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear --situada en la Universidad de Florencia--, han podido
observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una regién formada por cuatro aminoacidos de leucina que
mitigan los efectos de la mutacion.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los
musculos, se dafien y mueran debido a la acumulacién en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres;
aunque no es mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacion de la Fundacién La Maraté de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el
estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacion de agregados de Receptor de
Andrégenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado: "Para todas las
enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos, y
en Kennedy es alin peor porque ademas es minoritaria".

La mutacion provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoacido --la glutamina-- que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos; esta proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de
disparar el programa genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, voz grave y manos
grandes, entre otros.

En la adolescencia, los nifios afectados por la mutacion y en funcién del grado no desarrollan plenamente el fenotipo
masculino pero no suele haber diagnéstico, si bien en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es cuando
comienza la degeneracién muscular.
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Descobreixen un protector molecular que endarrereix

els efectes de la Malaltia de Kennedy

Tribunals Mario Conde va demanar entrevistar-se a la presé amb el seu advocat
"sense barreres fisiques" per intercanviar documents L'exbanquer Mario Conde va
sol-licitar al jutge de I'Audiéncia Nacional Santiago Pedraz que li permetés
entrevistar-se amb el seu advocat a la presé de Soto del Real "sense barreres fisiques
per permetre aixi l'intercanvi de documentacio”, segons es despren del sumari de la
causa gue se segueix en contra seva, a queé tingut accés Europa Press.

Publicat 10/06/2016 14:48:41 CET

BARCELONA, 10 Juny (EUROPA PRESS) -

Investigadors de I'Institut de Recerca Biomédica (IRB) han descrit una proteccié molecular que permet endarrerir els
efectes perniciosos de la mutacié que causa la Malaltia de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que
afecta a homes d'entre 40 i 50 anys.

El treball, publicat en la revista 'Biophysical Journal’, ha descobert una proteccié molecular que conté la proteina
Receptor d'Androgens, que es troba mutada en els afectats per aquesta malaltia, ha informat aquest divendres I'IRB en
un comunicat.

La investigaci6 "aporta un coneixement molecular profund" que condueix a nous estudis i situa als cientifics més al
voltant d'una diana terapéutica per a Kennedy, segons I'IRB.

Per primera vegada, han estudiat la proteina real en tub d'assaig i, gracies a lI'accés a una de les principals
infraestructures europees de Ressonancia Magnética Nuclear --situada a la Universitat de Floréncia--, han pogut
observar que just al costat de la cua de glutamines hi ha una regié formada per quatre aminoacids de leucina que
mitiguen els efectes de la mutacio6.

Agquesta malaltia minoritaria provoca que les cel-lules musculars i les neurones motores, que estan connectades als
musculs, es danyin i morin a causa de I'acumulacié al seu interior de fibres de receptors d'androgens.

Es tracta d'una patologia d'origen genétic que apareix en l'edat adulta i afecta un de cada 40.000 homes; tot i que no és
mortal, és molt debilitant i el 20% dels afectats acaben necessitant cadira de rodes.

Amb finangament de la Fundaci6 La Marat6 de TV3 i ERC Consolidator Grant del Consell Europeu d'Investigacio, I'estudi
busca entendre la seqtiéncia d'esdeveniments moleculars que provoquen la formacié d'agregats de Receptor
d'Androgens.

El cap del Laboratori de Biofisica Molecular de I''RB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicat: "Per a totes les malalties
gue impliquen agregats, com I'Alzheimer o el Parkinson, hi ha molts aspectes que desconeixem, i en Kennedy és encara
pitjor perqué a més és minoritaria".

La mutacio provoca una cua repetida i desmesurada d'un determinat aminoacid --la glutamina-- que causa el
funcionament dolent del Receptor d’Androgens; aquesta proteina, que activa I'hnormona testosterona, és I'encarregada de
disparar el programa geneétic que afavorira els atributs diferencials dels homes: més pél, veu greu i mans grans, entre
d'altres.

En I'adolescéncia, els nens afectats per la mutacio i en funcié del grau no desenvolupen plenament el fenotip masculi
pero no acostuma a haver diagnaostic, si bé en una segona etapa, ja entrada I'edat adulta, és quan comenca la
degeneracié muscular.
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Descubren un protector molecular que retrasa los
efectos de la Enfermedad de Kennedy

El trabajo, publicado en la revista 'Biophysical Journal’, ha descubierto una proteccién molecular que contiene la proteina
Receptor de Andrégenos, que se encuentra mutada en los afectados por esta enfermedad, ha informado este viernes el
IRB en un comunicado.

La investigacién "aporta un conocimiento molecular profundo” que conduce a nuevos estudios y sitla a los cientificos
mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy, segun el IRB.

Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las principales
infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear --situada en la Universidad de Florencia--, han podido
observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una region formada por cuatro aminoacidos de leucina que
mitigan los efectos de la mutacion.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los
musculos, se dafien y mueran debido a la acumulacién en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres;
aunque no es mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacion de la Fundacién La Maraté de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el
estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacién de agregados de Receptor de
Andrégenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado: "Para todas las
enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos, y
en Kennedy es alin peor porque ademas es minoritaria".

La mutacion provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoacido --la glutamina-- que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos; esta proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de
disparar el programa genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: més pelo, voz grave y manos
grandes, entre otros.

En la adolescencia, los nifios afectados por la mutacion y en funcién del grado no desarrollan plenamente el fenotipo
masculino pero no suele haber diagnéstico, si bien en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es cuando
comienza la degeneracion muscular.
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BARCELONA, 10 Jun (EUROPA PRESS)-

Imvestigadores del Institut de Recerca Biomédica (IRB) han descrito una proteccion molecular
que permite retrasar kos efectos pemiciosos de la mutacion que causa la Enfermedad de
Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que afecta a hombres de enfre 40 y 50
anos.

Eltrabajo, publicado en la revista ‘Biophysical Jounal', ha descubierto una proteccion
molecular que contiene ka proteina Receptor de Andrdgenos, que se encuenira mutada en los
afectados por esta enfermedad, ha informado este viemes &l IRB en un comunicado.

La investigacidn "aporta un conocimiento molecular profundo™ que conduce a nuevos
estudios y situa a los cientficos mas cerca de una diana terapéulica para Kennady, segun el
IRE.

Par primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una
de las principales infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear —situada en
la Universidad de Florencia—, han podido observar que justo al lado de la cola de glutaminas
hay una region formada por cuatro amincdcidos de leucina que mitigan bos efectos de la
mutacidn

Esta enfermedad minontana provoca que las células musculares y las neuronas motoras,
que estan conecladas a los misculos, se dafen y mueran debido a la acumulacidn en su
intenor de fibras de receptores de andrégenos.

Se frafa de una patologia de ongen genético que aparece en la edad adufta y afecta a uno
de cada 40.000 hombres, aunque no s moral, es muy debilitante v el 20% de los afectados
acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacidn de la Fundacion La Maratd de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo
Europeo de Investigacion, el estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares
que provocan la formacion de agregados de Receplor de Andrdgenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecutar del IRB Barcelona, Xavier Sahatalla, ha
indicado: "Para todas las enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el
Parkinson, hay muchos aspeclos que desconocemos, ¥y en Kennedy es aln peor porque
ademds es minoritaria”.

La mutacidn provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoacido -ka
ghutamina— que causa el mal funcionamiento del Receptor de Andrdgenos, esta proteina, que
activa ka hormona testosterona, es la encargada de disparar el programa genéfico que
favorecera los atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, voz grave y manas grandes,
entre ofros.

En la adolescencia, los nifos afectados por la mutacicn y en funcidn del grado no desarmolian
plenamente el fenotipo masculing pero no suele haber diagndstico, si bien en una sequnda
etapa, ya enirada la edad adulta, es cuando comienza la degenaracion muscular,
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Descubren un protector molecular que retrasa
los efectos de la Enfermedad de Kennedy

0 Q=S RO

InvesBgadones del nsFlul de Recerca Biomédica (IRB) han descrilo una proleccidn Compartir
molecular que permite retrasar los efecios pemnickosos de 1a mutacin gue causala =

i P %
Enfermadad die Kennedy, una palelogia neursmuscular degeneraliva que alet a ' .“ L

hombees de entre 40 y 50 afios

El fra ba,n:-_ publicado en la revisia Biophysical Joumnal, ha descublerio una
profeccidn molecular que contiens ka proteing Receptor de Andnbgencs, que se & '] @
encuentra mutada en los aleciados por esta enfermedad, ha informado esie

warnes ¢ IRB &0 un comunicads

La imars Bgacidn “aporta un conocimienio molecular prolundo™ que conduce a
nuevos estedios ysitda a los cientiicos mas cerca de una diana lerapéulica para
Kennedy, segin of IRB

Por primera vz, han esudiado la pl’l.‘.ll‘l-"_.:‘\"l."l il in Ubo de ensayo ¥, gracias al
acceso a una de las principales infraesinuicturas europeas de Resonancia
H.igl'lﬂhtﬂ Muclear -siuada en ka Universidad de Flomencia--, han podido obsenar
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Descubren un protector molecular asociado a la
enfermedad de Kennedy

Barcelona, 10 jun (EFE).- Cientificos del Instituto de Investigacion Biomédica (IRB) de Barcelona han descubierto un
protector molecular asociado a la enfermedad de Kennedy, una enfermedad neuromuscular degenerativa minoritaria que
hasta ahora no tiene tratamiento.

La enfermedad de Kennedy genera atrofia progresiva de los musculos, afecta solo a los hombres y se manifiesta entre
los 40 y 50 afios.

Los investigadores del IRB han descubierto que la proteina lleva incorporado un mecanismo que demora los efectos
perniciosos de la mutacion que genera esta enfermedad, en un trabajo que publica la revista "Biophysical Journal" y que
abre vias para encontrar una terapia para esta patologia.

El investigador del IRB Xavier Salvatella, en colaboracion con cientificos de la Universidad de Florencia (ltalia), ha
descrito una proteccién molecular que contiene la proteina 'Receptor de Andrégenos', que los afectados por la
Enfermedad de Kennedy tienen mutada y les causa atrofia muscular progresiva.

En la enfermedad de Kennedy, las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los musculos, se
dafian y mueren debido a la acumulacion en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

"Para todas las enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que
desconocemos, y en Kennedy es alin peor porque ademas es minoritaria", ha explicado Salvatella, jefe del Laboratorio
de Biofisica Molecular del IRB.

Esta enfermedad de herencia genética aparece en edad adulta avanzada, afecta a uno de cada 40.000 hombres y
genera el deterioro progresivo de todos los musculos.

Aungue no es mortal, debilita mucho y el 20 % de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Salvatella, con financiacién de la Fundacién La Marat6é de TV3 y una ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de
Investigacion, busca ahora entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacion de agregados de
'Receptor de Andrégenos' y determinar las regiones de la secuencia de la proteina que son responsables de la
agregacion para identificar dianas validas por donde atacar y evitarla. EFE
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Descubren un protector molecular que retrasa los

efectos de la Enfermedad de Kennedy

Investigadores del Institut de Recerca Biomédica (IRB) han descrito una protecciéon
molecular que permite retrasar los efectos perniciosos de la mutacion que causa la
Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa que afecta a
hombres de entre 40 y 50 afos.

BARCELONA, 10 (EUROPA PRESS)

Investigadores del Institut de Recerca Biomédica (IRB) han descrito una protecciéon molecular que permite retrasar los
efectos perniciosos de la mutacidn que causa la Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa
gue afecta a hombres de entre 40 y 50 afios.

El trabajo, publicado en la revista '‘Biophysical Journal', ha descubierto una proteccion molecular que contiene la proteina
Receptor de Andrégenos, que se encuentra mutada en los afectados por esta enfermedad, ha informado este viernes el
IRB en un comunicado.

La investigacién "aporta un conocimiento molecular profundo” que conduce a nuevos estudios y sitla a los cientificos
mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy, segun el IRB.

Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las principales
infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear --situada en la Universidad de Florencia--, han podido
observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una region formada por cuatro aminoacidos de leucina que
mitigan los efectos de la mutacion.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los
musculos, se dafien y mueran debido a la acumulacién en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres;
aunque no es mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacion de la Fundacién La Maraté de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el
estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacién de agregados de Receptor de
Andrégenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado: "Para todas las
enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos, y
en Kennedy es alin peor porque ademas es minoritaria".

La mutacion provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoacido --la glutamina-- que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos; esta proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de
disparar el programa genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: més pelo, voz grave y manos
grandes, entre otros.

En la adolescencia, los nifios afectados por la mutacion y en funcién del grado no desarrollan plenamente el fenotipo
masculino pero no suele haber diagnéstico, si bien en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es cuando
comienza la degeneracion muscular.
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Descubren un protector molecular que retrasa los
efectos de la Enfermedad de Kennedy

BARCELONA, 10 (EUROPA PRESS)

Investigadores del Institut de Recerca Biomeédica (IRB) han descrito una proteccion molecular que permite retrasar los
efectos perniciosos de la mutacidn que causa la Enfermedad de Kennedy, una patologia neuromuscular degenerativa
gue afecta a hombres de entre 40 y 50 afios.

El trabajo, publicado en la revista 'Biophysical Journal', ha descubierto una proteccién molecular que contiene la proteina
Receptor de Andrégenos, que se encuentra mutada en los afectados por esta enfermedad, ha informado este viernes el
IRB en un comunicado.

La investigacién "aporta un conocimiento molecular profundo” que conduce a nuevos estudios y sitla a los cientificos
mas cerca de una diana terapéutica para Kennedy, segun el IRB.

Por primera vez, han estudiado la proteina real en tubo de ensayo y, gracias al acceso a una de las principales
infraestructuras europeas de Resonancia Magnética Nuclear --situada en la Universidad de Florencia--, han podido
observar que justo al lado de la cola de glutaminas hay una region formada por cuatro aminoacidos de leucina que
mitigan los efectos de la mutacion.

Esta enfermedad minoritaria provoca que las células musculares y las neuronas motoras, que estan conectadas a los
musculos, se dafien y mueran debido a la acumulacién en su interior de fibras de receptores de andrégenos.

Se trata de una patologia de origen genético que aparece en la edad adulta y afecta a uno de cada 40.000 hombres;
aunque no es mortal, es muy debilitante y el 20% de los afectados acaban necesitando silla de ruedas.

Con financiacion de la Fundacién La Maraté de TV3 y ERC Consolidator Grant del Consejo Europeo de Investigacion, el
estudio busca entender la secuencia de eventos moleculares que provocan la formacién de agregados de Receptor de
Andrégenos.

El jefe del Laboratorio de Biofisica Molecular del IRB Barcelona, Xavier Salvatella, ha indicado: "Para todas las
enfermedades que implican agregados, como el Alzheimer o el Parkinson, hay muchos aspectos que desconocemos, y
en Kennedy es aun peor porque ademas es minoritaria”.

La mutacion provoca una cola repetida y desmesurada de un determinado aminoécido --la glutamina-- que causa el mal
funcionamiento del Receptor de Andrégenos; esta proteina, que activa la hormona testosterona, es la encargada de
disparar el programa genético que favorecera los atributos diferenciales de los hombres: mas pelo, voz grave y manos
grandes, entre otros.

En la adolescencia, los nifios afectados por la mutacion y en funcion del grado no desarrollan plenamente el fenotipo
masculino pero no suele haber diagnoéstico, si bien en una segunda etapa, ya entrada la edad adulta, es cuando
comienza la degeneracién muscular.
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