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TESTIMONIO PERSONAL DE UNA SOCIA AMIGA.

Queridos amigos, soy hija de una
afectada de Enfermedad de Huntington (EH)
y como para cualquier persona que esté en
estas circunstancias es dificil adaptarse a
esta situacién, pues se necesita mucho
tiempo y dedicaciébn hacia los enfermos,
somos absorbidos por ellos, teniendo poco
tiempo para nosotros mismos.

El motivo por el cual he decidido
escribir estas lineas es para aportar algunas
ideas, que para mi estan siendo muy
gratificantes, al igual que para mi madre.

En casa, las necesidades basicas y
mas importantes que necesita mi madre
(comida, higiene, ropa, etc.) estan cubiertas
por mis hermanos y padre. Yo estoy casada
y senti que necesitaba aportar algo diferente,
“estimularla” y creo que lo estoy
consiguiendo con la constancia y el esfuerzo
diario.

¢,COmo empecé a estimular a mi
madre?. Un dia le hice coger un lapiz y un
papel pensando que dicha experiencia iba a
durar poco, pero me llevé una gran sorpresa
ya que mi madre empezd a interesarse en
hacer ejercicios. Para ella, hoy por hoy, es
una obligacion diaria y su motivacion le lleva
a mejorar la calidad de sus ejercicios.

Los ejercicios pueden ser muy
variados, la dificultad de ellos va a depender
del grado de enfermedad. Se trata de
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empezar con ejercicios facilles e ir
complicandolos poco a poco, para saber mas
o0 menos el nivel del enfermo.

Mi  madre desempefa ejercicios
como: dictados, operaciones de
matematicas, pintar crucigramas, gimnasia,
leer, etc. Su autoestima se ha elevado, se
siente mas realizada, con ganas de salir
pues se siente util, esta ocupada y distraida
la mayor parte del dia.

Mi idea es estimularla y al hacerlo ella
tiene mejor calidad de vida, pues la ves con
ganas de aprender, mas atenta a cualquier
situacion, mas predispuesta a ayudar en las
tareas domésticas, etc.

A mi esta experiencia me aporta
tranquilidad, ya que estoy poniendo un
granito todos los dias para que ella se sienta
bien y hacerle la vida mas llevadera, eso me
resulta muy gratificante, y ademas llegas a
conocer al enfermo en profundidad, sus
reacciones en determinados ejercicios, sus
inquietudes y sobre todo sus ganas de vivir y
hacer cosas.

Asi que, 0os animo a intentar estimular
al enfermo de esta manera, porque le
aportaréis muchas cosas positivas y vosotros
0s sentiréis mejor.

Un saludo. Maria José.



LA ASOCIACION DIA A DIA
ACTUALIZACION DE LA PAGINA WEB DE AVAEH

HTTP: //USUARIOS.LYCOS.ES/AVAEH

Nos alegra mucho comunicaros que hemos obtenido respuesta a la peticion de ayuda
que realizamos en el boletin anterior, para actualizar la pagina web de la Asociacion.

Enrique Barrajon, un amigo de Elche, se ha ofrecido para echarnos una mano en las
cuestiones técnicas, para que podamos poner al dia la informacién que aparece en Internet.

Ya sabéis que estamos abiertos a todas las sugerencias que tengais y esta es una
ocasion muy buena para que nos las hagdis llegar ( por teléfono, por correo, por e-mail ).

Desde aqui, queremos dar las gracias a las personas solidarias que nos ayudan
voluntariamente y por supuesto agradecer a todos los que hicieron posible en su dia, la
creacion de la pagina web de AVAEH.

NUEVO TRIPTICO DE LA ASOCIACION

Gracias a la ayuda recibida por la Conselleria de Cultura, Educacio i Esport de la
Generalitat Valenciana de 170 euros, hemos podido elaborar 2000 nuevos tripticos
informativos sobre la enfermedad de Huntington, hemos mejorado y ampliado la informacion
del anterior, manteniendo el objetivo de dar a conocer nuestra enfermedad.

AYUDAS FUNDACION BANCAJA 2004

Es para nosotros una gran satisfaccion comunicaros que Bancaja nos ha concedido
una ayuda de 2000 euros, para el proyecto que presentamos a la Convocatoria de Ayudas a
Asociaciones y Entidades de Interés Publico y Social 2004.

El pasado 16 de noviembre, se celebro en la Sala Sorolla del Centro Cultural Bancaja
( Valencia ) el acto formal de entrega de estas ayudas por parte del gerente de la Fundacién
Bancaja, Miguel Angel Utrillas Jauregui, al acto asistié nuestra presidenta Mercedes.

El proyecto presentado llevaba por titulo “Estimulacion de las capacidades cognitivas
y funcionales en enfermos de Huntington” vy el importe que se solicitdé a Bancaja fue de
27.775 euros. Aunque la ayuda real concedida esta bastante lejos de la solicitada, es un
buen comienzo y no debemos desanimarnos.

Este proyecto se ha centrado en pedir ayuda econdmica para servicios de fisioterapia
y logopedia. A continuacién os presentamos algunas partes del proyecto:

Boletin AVAEH 2



2. DATOS DE L& INTERVENCION

[ 24. PRESENTACIOH RESUMIDA DEL PROYECTO

Trtulo:
ESTIMULACION DE LAS CAPACIDADES COGHNITHRAS Y FURCIOMALES EM ERFERMOS
DE HUMTIMNGT QR

Breve resumen:

La Enfermedad de Huntington [ EH 1 es una degeneracion neuroldgica caracterizada por la
pérdida progresiva de las funciones motoras, cognitivas v emocionales. Se trata de una
enfermedad hereditaria, con una probabilidad de transmisidn del 50%. Los primeros sintomas
aparecen entre los 30 v oz 50 afos v van progresando durante 15 0 20 afos, hasta gque
finalmente sobreviene la muerte por complicaciones coma neumonia, fallo cardiaco o infeccion
por &l déhil estado del organizmo. Mo exizte actualmente ningon tratamiento especifico para
curar la enfermedad v la medicacion gue se utiliza es palistiva.

El provecto "Estimulacidn de laz capacidades cognitiva vy funcionales en enfermos de
Hurtington" pretende una PREVENCION terciaria de las personas afectadas por la
enfermedad, ertendida ézta como una rehabilitacion o reduccion de los zintomas con el finde
mejorar al maximo su calidad de vids v ralentizar el ritmo de progresion de la enfermedad.
Esta rehabiltacion neuroldgica cronica e desarrollara & través de un zervicio interdizciplinar
compuesto por fizicdterapia v logopedia, faciltando el transporte v acceso de los enfermos de
Hurtinogton & dicha atencian.

Enfermedad de
Huntington
‘ Prevencién Terciaria

Estimulacién de las capacidades
coghnitivas yfuncionales.
L . Acceso . i X
Neurodegeneracidmprogresiva: al Fisioterapia Logopedia
e 1 '

* MovimientosInvoluntarios.
* DesarreglosPsiquicos.
* PérdidaFuncionesIntelectuales

Tipo de Proyecto

B | Prevencidn, acompafiamiento e insercion social

O | Fomento ocupacional o del empleon

Importe total ¥ solicitado

Importe total del proyecto: 37 034euros

Importe solicitado a Fundacion Bancaja: 27 775 euros

Ambito territorial de actuacion y periodo de ejecucion

Ambito territorial: Comunidad Yalenciana

Duracion {en meses): 17

Fecha de inicio prevista (dd/mmsaa): 01101 72004

Fecha de finalizac ion prevista (dd/mm/saa): 30062005
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2.2, DESCHIPCIONH RESUMIDA DEL PROCESO DE IDEHTIFICACION, DISEHO Y
FORMULACIOHN DE LA IHTERVEHCIOH

Loz tratamientos de fizioterapia v logopedia mejoran aspectos de la enfermedad coma: la
perdida del equilibrio, la falta de coordinacion de movimientos, la dificutad en la marcha, la
dizartria [ trastorno motor del habla), la disfagia ( dificuttad para masticar v deglutiv los
alimentoz), las pérdidas de memoria. Esto es posible porgue el sistema nervioso tiene la
capacidad de aprender, v =i una zona del cerebro estd danada, otras dreas tienen la capacidad
de ocuparse de las funciones perdidas, =i ze estimula correctamente.
Exizste una ausenciatotal en la prescribcidn de estos tratamientos en las consuttas médicas, en
parte por fatta de conocimierto de los profesionales, en parte por la despreacupacidn de la
zanidad puklica, gue no contempla estas intervenciones cronicas en enfermedades incurakles.
La haja incidencia de la enfermedad de Hurtington, produce una dispersion geografica de los
afectados por todo el territario de la Comunidad Yalenciana. Esta situacidn dificulta el acceso &
loz tratamientos de logopedia v fisioterapia en un dnico centro especializado, por que se ha
resuelto que cada socio afectado reciba estos servicioz 1o méas cerca posible de su localidad de
origen. & pesar de todo, el desplazamiento de los enfermos a los centros constituye una parte
importarte en el dizefio de & intervencidn.
Cuando ha sido posible ze han aprovechado los centros asistenciales de otras azociaciones de
enfermos, gque ofrecen estos tratamientos de logopedia v fizioterapia en la Comunidad
“Walenciana , como por gjemplo Adema ([ Asociacion de Esclerosiz Mitiple de Alicante, en
Alicante) v ACEM ([ Azociacidn Yalenciana de Esclerosis Mdtiple, en Yalencia). Graciasz a la
zolidaridad de estas azociaciones, = han establecido convenios de colaboracion que permiten
a los afectados de Huntinogton acceder & sus instalaciones, pagando oz honorarios de oz
profesionales que atiendan a nuestros enfermos de forma independiente a ellos v recihiendo un
justificante de pago del tipo "Recibi" de los profesionales.
En el resto de oz cazos, 22 han buscado centros privados de rehabiltacidn neuralddgics donde
loz afectados reciben tratamient os de fizioterapia v logopedia,
Aszi, el importe de las sesiones de fizicterapia v logopedia v 02 gastos derivados del transporte
aloz centros, serd abonadao en un B0% por AWAEH v en un 40% por los afectados .
La intervencion estd planificada para 20 afectados, distribuidos por toda la Comunidad
“alenciana vy engloba;
1. Faciltar el acce=o al centro { alquiler de furgonetas adaptadas, servicio MTE, Taxi, etc))
2. Zeziones semanales de logopedia;

2.1. Terapia del lenguaje.

2.2, Problemas cognoscitivos.
3. Zesiones semanales de fisioterapia:

3.1, Contral del eguilibrio.

3.2 Marcha.

3.3. Funcionalicad de los movimientos.

2.3. AHTECEDEHTES, COHTEXTO ¥ PERTIHEHCIA

Dentro de oz objetivos de la Asociacidn Valenciana de Enfermedad de Hurtinogton es prioritario
mejarar la ayuda sanitaria, asistencial v econdmica que reciben los afectados v sus familiasz.
Azl desde AVAEH setramita la documertacian de muchos socios, necesaria para la ohtencidn
del grado de minusvalia, la concesion de la pension de gran invalidez, etc. Ademas, AWAEH
gestiona la bisqueda de centros en diferentes localidades de la Comunidad Yalenciana, donde
recibiran los tratamientoz de fizsioterapia v logopedia los zocios afectados.

Actualmente en Espafia, se estima gue unas 4 000 personas sufren la enfermedad de
Hurtington v que unas 1 2.000 estan en riesgo de desarrollarla. En la Comunidad Yalenciana se
han diagnosticado al menos 150 caszos. Loz sintomas de la enfermedad de Hurtington suelen
aparecer en la etapa media de la vida, entre los 30 v 50 afos. & estas edades, o normal es
gue el individuo va tenga descendencia.

La enfermedad de Huntington es neurodegenerstiva cranica v progresiva, los objetivos de la
retabilitacion neuroldgica, mediante tratamientos de fizioterapia v logopedia, =on enlentecer |a
pérdida de laz capacidades fisicas v cognitivas, manteniendo la independencia v la calidad de
vida del afectado durante el maximo tiempo, hecho gque repercutird positivamente en la calidad
de vida de loz familiares, principalmente 102 hijos gue suelen ser muy jOvenes cUando aparecen
loz primeros zintomas de ests enfermedad tan compleja v devaztadora,
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2.4. ACTORES EH LA IHTERVWEHCIOH

La A=zociacion Yalenciana de Huntington (AW AEH), =8 encargara de: informar & log socios
afectados zobre loz centros de rehabiltacion neuroldgica a los gue pueden acudir, faciltar el
transporte a dichos centroz v realizar un zeguimiento de los tratamientos recibidos.

Laz asociaciones de afectados de Ezclerosiz Matiple, Adema (Alicarte) v ACEM (Walencia),
mediante convenios de colaboracion entre las entidades, compartiran sus instalaciones con
nuestroz afectados, para gue reciban la stencion técnica en fisioterapia v logopedia.

Ademasz, diferentes centros de rehahiltacidn neuroldgics privados, en diferentes localidades de
la Comunidad Yalenciana proporcionaran los tratamientos de fizioterapia v logopedia a los
afectados.

Loz zocio: afectados de enfermedad de Hurtington, como usuarios de la intervencion disef ada
para estimular |as capacidades cognitivas v funcionales.

Adema

Enfermos de

Otros Centros

ilnfor_njar afectados. Atencién Técnica: Usuarios ~ de Ila intervencion:
Facilitar el acceso a * Fisioterapia “ Estimulaciéon de las capacidades
los centros. * Logopedia funcionales y fisicas”.

* Seguimiento de los
tratamientos.

Como habéis podido leer, el proyecto abarcaria un periodo de 17 meses y finalizaria
en junio del 2005, después de este tiempo habria que justificar ante Bancaja el gasto de la
ayuda. Para ello, desde AVAEH debemos realizar un seguimiento personalizado de cada
afectado que este recibiendo sesiones de fisioterapia y/o logopedia. Os pedimos que nos
comuniquéis por carta, lo mas urgente posible, la siguiente informacion: el nombre del
afectado, el centro al que acude a realizar los tratamientos de fisioterapia y logopedia, los
dias que lo hace, desde cuando lo esta haciendo y el medio de transporte que utiliza. La
carta la podéis enviar a la direccion: Hotel de las Asociaciones, C/ Rafael Asin,12. C.P 03010
(Alicante). No olvidéis guardar todas las facturas, justificantes o recibis que os den los
profesionales que os atiendan.

Para los afectados que todavia no han dado el paso, es un buen momento para que
los familiares se animen y busquen en sus localidades centros de rehabilitacion que puedan
proporcionarles estos servicios. Desde AVAEH, sélo podemos deciros que estaremos
encantados de resolver cualquier duda que tengdis al respecto, pero como siempre 0s
animamos a que os impliquéis mas, porque la Asociacion somos todos.
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MEDICINA

ROMPER LA CADENA EN LA ENFERMEDAD DE HUNTINGTON.

En junio del 2003, naci6 en Espafa el primer nifio libre de la enfermedad de
Huntington mediante la técnica del diagnodstico genético preimplatacional ( DGP ). Esta es la
forma tecnolégicamente mas avanzada de reproducirse y asegurarse de que la
descendencia no tendra EH. Se trata de una fertilizaciéon in vitro, se generan varios
embriones al mismo tiempo, después se toma una pequefia porcion de ellos y se realiza el
test genético, los embriones que no tengan el gen de la EH se introducen en el Gtero
materno. Los casos realizados hasta la fecha son escasos, por lo que resulta una alternativa
cara.

El pasado 7 de noviembre, canal 9 emitid6 un reportaje sobre esta técnica en el
programa Dossier. Varias parejas, afectadas por diferentes enfermedades hereditarias,
dieron testimonio de sus experiencias personales. En el reportaje, también participaron dos
centros valencianos de reproduccidon asistida, donde se esta aplicando esta técnica: en
Valencia el IVI ( Instituto Valenciano de Infertilidad ) y en Alicante el Instituto Bernabeu. El Dr.
Julio Martin, coordinador de diagnéstico genético preimplatacional ( DGP ) en
enfermedades monogénicas del VI, explicd los pasos de esta técnica y se refirid a los
portadores de la enfermedad de Huntington como posibles beneficiarios de esta tecnologia.

Aunque en el reportaje no se ofreci6 ningun testimonio de EH, desde AVAEH
mandamos nuestros mejores deseos y apoyo a todas las parejas valencianas que han
empezado el proceso para tener un hijo sano mediante esta técnica.

Sin embargo dentro de los tratamientos de reproduccion asistida, existe una
alternativa al diagnéstico genético preimplatacional que es la donacion de ovocitos.

El programa de donacion de évulos del VI esta pensado, entre otras, para mujeres
gue tienen riesgo de transmitir enfermedades genéticas a su descendencia. Esta técnica es
posible gracias a que existen mujeres que se acogen a programas rigurosos de donacion de
ovulos para ayudar a otras mujeres.

Este método es el mas eficaz en reproduccion asistida. La tasa de gestacion por
transferencia embrionaria es del 50%, la tasa aumenta hasta el 94.8% cuando los pacientes
se someten a 4 ciclos. La tasa de aborto es del 23.64%.

Los donantes de ovocitos deben cumplir los siguientes requisitos para ser incluidos en
el programa: edad de 18-35 afios, buen nivel intelectual, historial familiar negativo para
enfermedades de transmisién genética, cariotipo normal ( estudio cromosémico ),
estudio negativo para enfermedades de transmisién sexual ( sida, hepatitis B y C, sifilis,
etc...), normalidad del aparato reproductor, salud fisica y mental, historial de fertilidad previa
y/o adecuada respuesta al tratamiento de estimulacion ovérica.
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Segun la Ley de Técnicas de Reproduccion asistida, toda donacion de gametos o
embriones debe ser anénima, voluntaria y altruista.

La ley Espafiola no autoriza la crioconservacion (congelacién) de ovocitos con fines de
reproduccion asistida, por lo que la donacion de évulos se produce en el mismo dia en el
qgue tendra lugar la fecundacion con el semen. Las receptoras se incluirdn en una lista de

espera cuando inicien el tratamiento.

Podéis obtener méas informacion sobre las técnicas de reproduccion asistida que
realiza el Instituto Valenciano de Infertilidad ( IVl ) en la siguiente direccion de internet

http://www.ivi.es/tratamientos

INVESTIGACION Y HUNTINGTON

EL IMPLANTE DE NEURONAS
CON FACTORES TROFICOS,
POSIBLE ViA PARA EL

HUNTINGTON. DIARIOMEDICO.COM
( 23-junio-2004 )

Desde hace mas de diez afos, el
investigador Jordi Alberch Vié, en la
Universidad de Barcelona, trabaja con
unas moléculas llamadas factores troficos (
por ejemplo el BDNF ), cuya funcién en el
cerebro es protegen a las neuronas.

Para este grupo de investigacion, existen
dos lineas de actuacion frente a las
patologias neurodegenerativas: la terapia
neuroprotectora ( el uso de moléculas
como el BDNF que eviten la muerte
neuronal, retrasando la progresion de la
enfermedad ) y la terapia celular
( transplante de neuronas maduras
obtenidas a partir de células madre ). El
trabajo de Alberch, combina ambas
terapias.

El objetivo que persigue este grupo es
obtener células que liberen el factor tréfico
neuroprotector, hacer el transplante en la
zona del cerebro afectada y comprobar
gque se retrasa la progresion de la
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enfermedad en un modelo de raton de la
EH.

LA SILENCIACION GENETICA
PUEDE PREVENIR LOS
SINTOMAS DERIVADOS DE LAS
ENFERMEDADES

NEURODEGENERATIVAS.
DIARIOMEDICO.COM ( 5-julio-2004 )

Un equipo de investigadores de Ila
Universidad de lowa en Estados Unidos,
coordinado por Beverly Davidson, ha
demostrado que la aplicacién de la terapia
génica tiene efectos beneficiosos en
cerebros de ratones modelo de una
enfermedad neurodegenerativa similar a la
de Huntington ( la ataxia espinocerebelar
tipol).

La técnica de terapia génica utilizada se
llama ARN de interferencia, y consigue
suprimir la accién del gen que causa la
enfermedad.

Los ratones modelo de enfermedad
tratados con esta técnica, mantuvieron
normales las funciones motoras y la
coordinacion. Ademas, protegid a sus



neuronas de la muerte y evit6 la aparicion
de agregados de proteina dentro de las
células, que es una caracteristica de la
enfermedad.

Tanto la enfermedad de Huntington como
la ataxia espinocerebral, estan causadas
por el defecto en un gen que produce
proteinas toxicas para las células. La
silenciacion del gen mediante el ARN de
interferencia permite bloquear la
produccién de proteinas dafiinas.

El estudio completo ha sido publicado en la
revista cientifica Nature Medicine.

LA EXPANSION DE SEGMENTOS
REPETIDOS DE ADN SE ASOCIA
AL DESARROLLO DE

HUNTINGTON.
DIARIOMEDICO.COM ( 26-julio-2004 )

El equipo de investigacion de Catherine
Freudenreich, de la Universidad de Tufts
( Massachusetts ), estudia secuencias
repetidas de trinucleétidos en el genoma
humano ( los trinucleétidos forman el
lenguaje para fabricar las proteinas ) , la
expansion de estas secuencias repetidas
es la responsable de al menos 15
enfermedades, entre las que se encuentra
la enfermedad de Huntington.

En las células existe un sistema de
vigilancia, que reconoce la presencia de
repeticiones expandidas en el genoma
como si fuera una lesion, activando
mecanismos de reparacion.

Las células con repeticiones expandidas,
como por ejemplo las neuronas en la EH,
son especialmente vulnerables y si sus
mecanismos de vigilancia fallan, les
produciria la muerte.

El estudio completo realizado por
Freudenreich, aparece publicado en la
revista Molecular Cell 2004; 15: 287-293.
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EL SISTEMA
ENDOCANNABINOIDE EJERCE UN
PAPEL RELEVANTE EN EL

CONTROL MOTOR.
DIARIOMEDICO.COM ( 29-julio-2004 )

Las investigaciones dirigidas por Javier
Ferndndez Ruiz, de la Universidad
Complutense en Madrid, sugieren que la
manipulacién del sistema cannabinoide
con compuestos selectivos, podria resultar
beneficiosa tanto para tratar los sintomas
motores como para retrasar el proceso
degenerativo en enfermedades como el
Parkinson y el Huntington.

El sistema cannabinoide es una ruta
celular compleja dirigida por unas
proteinas llamadas receptores
cannabinoides. El grupo de Javier
Fernadndez, se esta centrando en el papel
del receptor CB2 en el Huntington.
Trabajando con un modelo animal de la
enfermedad, han encontrado que este
receptor aumenta su actividad en las zonas
del cerebro dafiadas por la enfermedad.
Roger Pertwee, catedratico de
Neurofarmacologia de la Universidad de
Aberdeen, en Reino Unido, lleva méas de
30 afos investigando el cannabis y su uso
terapeltico en enfermedades como el
cancer, el Huntington o la esclerosis
multiple. Sin embargo, la mayoria de los
datos que se tienen sobre la efectividad de
los cannabinoides provienen de ensayos
en animales, y falta el paso a los
pacientes.

LA FARMACEUTICA TAPESTRY
INICIA EL SEGUNDO ESTUDIO
PRECLINICO EN VIVO SOBRE LA

ENFERMEDAD DE HUNTINGTON.
BOULDER ( EEUU ), 30-sep-2004.

La Industria farmacéutica Tapestry, es una
compafia dirigida al desarrollo de terapias



para el tratamiento del céncer vy
enfermedades hereditarias.

El investigador Eric Kmiec, ha dirigido un
estudio en colaboracion con la
farmacéutica Tapestry, en el que se han
ensayado unas moléculas nuevas,
llamadas oligonucleédtidos, desarrolladas
por la compafia. Los resultados se han
publicado en la edicion de septiembre de
2004, de la revista Journal of Molecular
Neuroscience, con el titulo
“ Oligonucledtidos modificados de cadena
sencilla inhiben la formacion de agregados
y la toxicidad inducida por la poliglutamina
expandida”.

La compafilia farmacéutica Tapestry ha
iniciado un segundo estudio en vivo, para
establecer la respuesta a la dosis de las
nuevas moléculas que han desarrollado,
en un modelo de raton transgénico de la
enfermedad de Huntington ( EH ). El nuevo
estudio en vivo se ha disefiado para validar
la eficacia de los oligonucle6tidos como
herramienta terapéutica. Se espera que
estas moléculas inhiban la agregacion de
la proteina huntingtina mutante, que se
considera una de las principales causas de
la muerte neuronal en la EH.

CREAN CELULAS MADRE DE

NERVIOS CEREBRALES.
Daily Telegraph ( Oct-2004 )

La compafiia britanica ReNeuron ha
encontrado la forma de producir en masa
miles de células madre cerebrales. Estas
células madre provienen de cerebros de
fetos abortados por razones médicas.
ReNeuron ha generado el primer banco
mundial de células madre nerviosas.

La compafia inglesa ReNeuron tiene
previsto para el proximo afio, comenzar a
utilizar, cultivos de células madre en
pacientes con graves trastornos
neuroldgicos, como los del Huntington. El
procedimiento médico permitira que este
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tipo de células madre logren transformarse
en células especificas de tejidos humanos,
para estos complejos tratamientos
médicos.

LOS DEPOSITOS DE
HUNTINGTINA NO CAUSAN

DEGENERACION.
DIARIOMEDICO.COM ( 14-Oct-2004 )

La proteina huntingtina mutada es
responsable de la EH, pero se desconocia
por qué mecanismo afectaba al cerebro.
Es decir, no se sabia si los depositos
anormales de la huntingtina, conocidos
como cuerpos de inclusion, eran causantes
0 protectores de la patologia.

Un estudio publicado en Nature, cuya
referencia es 2004; 431: 805-810, ha
determinado que los cuerpos de inclusién
son una respuesta beneficiosa para
sobrellevar la enfermedad.

Posiblemente, el papel de estos cuerpos
de inclusibn sea aislar a la proteina
huntingtina alterada, reduciendo asi sus
niveles en otros lugares de la neurona.
Este hallazgo sugiere que la huntingtina
provoca su dafio de manera distinta a la
formacion de los cuerpos de inclusion. Una
de las teorias apunta a que la verdadera
culpable de la enfermedad sea la extension
por toda la neurona de una forma mas
soluble de la huntingtina mutada.

AISLAN AGREGADOS
PROTEICOS, CLAVES EN

HUNTINGTON
Europa Press (28-Oct-2004 )

Un equipo dirigido por José Javier Lucas,
del Consejo Superior de Investigaciones
Cientificas (CSIC), en Madrid, ha
conseguido aislar por primera vez los
agregados proteicos presentes en el
cerebro de pacientes afectados por
Huntington.



El trabajo de estos cientificos, cuyos
resultados se publican en The Journal of
Neuroscience, se ha realizado a partir de
tejido postmortem de cerebros de
pacientes y de cerebros de ratones
transgénicos. Estos ratones desarrollan la
enfermedad al introducirles un gen artificial
que se desactiva con la administracion del
antibiodtico tetraciclina.

Segun el CSIC para continuar arrojando
luz sobre el origen y tratamiento de esta
dolencia resulta crucial aislar los
agregados presentes en los cerebros de
enfermos de Huntington.

El aislamiento de estos agregados permite
la identificacion de las proteinas

mayoritarias que los forman, lo que ayuda
a conocer con mas precision los procesos
fisioldgicos que se ven afectados por esta
enfermedad y los también los posibles
desencadenantes moleculares que la
provocan.

El método descrito por Lucas permite llevar
a cabo estudios in vitro con los agregados
purificados y las proteinas agregadas,
identificar las proteinas sanas que quedan
atrapadas en los agregados y realizar
ensayos con aquellas cuya actividad pueda
ser inhibida por la interacciébn con los
agregados.

LOTERIA DE NAVIDAD

La asociacion como el afio anterior tiene reservado el nimero de loteria nacional de
Navidad, para aquello socios que deseen participar. Por lo que en caso de interesarte
deberés dirigirte a la asociacion, ya sea en Valencia o en Alicante.

= &
«NAVIDAD»

Nacimiento. Tabla gética perteneciente al
Retable de la Vida de la Virgen (Gltimo cuar-

M RCM-FNMT

to del siglo V). Escuela de Pere Micolau . 5102410031)01903?6300 .

Museu de Belles Ants de Valencia.
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La Asociacion Valenciana Enfermedad de
Huntington les desea a todos una

Feliz Navidad y Prospero Afio Nuevo.

El Belén de Raphael
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ASOCIACION VALENCIANA
ENFERMEDAD DE HUNTINGTON

C/ Gas Lebodn, 5 bajo Hotel de las
46023 VALENCIA Asociaciones
C/ Rafael Asin, 12
03010 ALICANTE

Tfno. 963 309 024
Tfno. 965 259 4460
Fax. 965 259 587

Horario: Jueves de é a 8 de la tarde.

Horario de Alicante: Martes de 6 A 8 de la tarde

e-mail: avaeh@yahoo.es

http://usuarios.lycos.es/avaeh

Inscrita en el Registro de Asociaciones de la Generalitat Valenciana al numero 11386 de la Seccion Primera.

&n Espadfiola
rmedades Raras

Miembro de FEDER %e® Focan

Inscrita en el Registro de Titulares de Accion Social y de Registro y Autorizacion de Funcionamiento de los Servicios
y Centros de Accién Social, en la Comunidad Valenciana, al nimero 2071, de la seccion A.

€ [E H
® Fosarscion

Boletin AVAEH

12




