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Investigadores aragoneses patentan un
importante avance para el mal de Gaucher

El Servet participa
en el hallazgo de
una nueva molécula
que puede funcionar
en los casos mas
dificiles de tratar

ZARAGOZA. Tres intensos afios de
trabajo han dado su fruto. Un gru-
po de investigadores de toda Espa-
fia, liderados por un equipo del
Hospital Miguel Servet, han logra-
do dar con unas moléculas que
consiguen hacer que las proteinas
que no funcionan correctamente
en los pacientes que sufren la en-
fermedad de Gaucher recuperen
su actividad.

Esta patologia esta causada por
un defecto en los genes y afecta a
muchos 6rganos, aunque no siem-
pre de igual forma. Son pocos quie-
nes la sufren, pero algunos de sus
sintomas son muy graves. Actual-
mente no tiene cura, por lo que es
vital encontrar tratamientos mas
eficaces.

De hecho, el avance supone un
rayo de luz para todos los pacien-
tes pero especialmente para los
que tienen dafio neuroldgico, para
los que hasta ahora no ha existido
ningun remedio decisivo. Estos pa-
decen desde cuadros de epilepsia
hasta defectos motores y parkin-
son, entre otros, y estan en una si-
tuacion especialmente vulnerable.
El hallazgo es tan importante que
se ha presentado esta semana en
Paris, dentro de un encuentro eu-
ropeo de Enfermedad de Gaucher
al que solo acceden las mejores co-
municaciones de todo el mundo.

Pero, écémo se ha dado con este
tratamiento? Para conseguirlo, ha
tenido que trabajar sin descanso
un equipo multidisciplinar lidera-
do por Pilar Giraldo, responsable
de la Unidad de Investigacién
Traslacional del Servet e investiga-
dora del Ciberer. La clave ha sido
dar con las moléculas ‘chaperonas’
adecuadas (se llaman asi porque su
meta es acompanar a la proteina,
como si de una carabina se tratase).
Estas ‘se pegan’ a la enzima defec-

Una de las investigadoras, en la Unidad de Investigacion Traslacional del Miguel Servet. jost MiIGUEL MARCO

La Fundaci6n Espafiola para el
Estudio y Terapéutica de la
Enfermedad de Gaucher (FEE-
TEG) tiene su sede en Zarago-
za, y sus avances y registro de
pacientes sirven de referencia
no solo para méas de 80 hospi-
tales espafnoles, sino a nivel in-
ternacional.

El organismo de los pacien-
tes que sufren esta dolencia
rara (hay entre 300 y 400
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afectados en Espafia) tiene
una alteracion que causa la
acumulacién de depositos
grasos en ciertos organos fun-
damentales para la vida.
Nuestros cuerpos contienen
miles de sustancias activas
llamadas enzimas (proteinas).
En individuos sanos, la enzi-
ma glucocerebrosidasa ayuda
al organismo a degradar un
cierto tipo de molécula grasa

(glucocerebrosido). Las per-
sonas con la enfermedad de
Gaucher no tienen cantidades
suficientes de esta enzima.
Como resultado, las células se
llenan de esta grasa no digeri-
da. Estas células se conocen
como de Gaucher. Los trata-
mientos eficaces consiguen
que estas enzimas funcionen
bien (o, al menos, mejor) y no
se produzcan dep0sitos. L. C.

tuosa y consiguen, seglin este es-
tudio, incrementar hasta en cinco
veces su funcion. La protagonista
de este avance ha sido bautizada
como SP2,y se ha probado con las
mutaciones mas frecuentes en la
enfermedad.

Expertos en ‘chaperonas’ del
CSIC en Sevilla han trabajado has-

ta dar con la que se ha demostra-
do eficaz y comprobar su funcio-
namiento. Otro equipo del Ciberer
de Mélaga se han encargado de es-
tudiarla en 3D (entre otras muchas
cosas) y comprobar donde actua-
ba (lamolécula debe unirse de for-
ma estable a la proteina).
Mientras, los investigadores ara-

goneses (del Servet, el Instituto de
Ciencias de la Salud y el Ciberer)
han confirmado en el laboratorio
la efectividad del nuevo tratamien-
to con muestras de pacientes. Es-
to abre la via para otra fase tan tra-
bajosa como satisfactoria: la clini-
ca con enfermos de carne y hueso.
L.COTERA

La nueva molécula ‘chaperona’
patentada consigue que mejo-
re en cinco veces la actividad
de la proteina defectuosa
de los pacientes con Enferme-
dad de Gaucher.

Los autores. Un equipo de
investigadores de toda Es-
paia (Malaga, Sevillay Za-
ragoza) ha hecho posible el
descubrimiento: Pilar Al-
fonso, Vanesa Andreu, Joa-
quin Navascués, Almudena
Pino-Angeles, Aurelio A.
Moya-Garcia, M. Isabel Gar-
cia Moreno, Francisca San-
chez-Jiménez, Miguel Poco-
vi, Carmen Ortiz Mellet, Jo-
sé M. Garcia Fernandez y
Pilar Giraldo.

Los centros implicados. La
relacién de institutos es lar-
guisima: Centro de Investi-
gacion Biomédica en Red
de Enfermedades Raras
(CIBERER), ISCIII (Valencia).
Unidad de Investigacion
Traslacional (Hospital Mi-
guel Servet, Zaragoza). Ins-
tituto Aragonés de Ciencias
de la Salud (I+CS, Zarago-
za). Departamento de Bioo-
logia Molecular y Bioquimi-
ca (Universidad de Mala-
ga). Departamento de Qui-
mica Organica (Universidad
de Sevilla). Departamento
de Bioquimica y Biologia
Molecular y Celular (Uni-
versidad de Zaragoza). Ins-
tituto de Investigacion Qui-
mica (11Q) (CSIC, Universi-
dad de Sevilla). Y, por ulti-
mo, el servicio de Hemato-
logia del Hospital Miguel
Servet (Zaragoza).
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