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INTRODUCCION

Los trastornos del neurodesarrollo con frecuencia son causados por alteraciones en la regulacion génica durante el desarrollo
embrionario. La acetilacion de las histonas desempena un papel fundamental en la correcta regulacion de los procesos del
desarrollo y es llevada a cabo por un grupo de enzimas denominadas acetiltransferasas de histonas. Entre ellas, KAT6B es un
miembro de la familia MYST. Las variantes patogénicas en este gen conducen a una condicién autosémica dominante ultrarrara
conocida como sindrome KAT6B. Los sintomas de esta patologia van desde la discapacidad intelectual hasta la hipotonia y las

anomalias esqueléticas. Desafortunadamente, no existe ningun tratamiento curativo para el sindrome KAT6B, lo que hace

Qecesaria una mayor investigacion para mejorar la calidad de vida de los pacientes, estableciendo nuevas dianas terapéuticas. /
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%E y los derivados de los pacientes fueron tratados
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Figura 2. Analisis de los niveles de acetilacion de la
marca histonica H3K23 mediante
inmunofluorescencia. (A) Imagenes representativas
de los niveles de acetilacion de H3K23. Los nucleos
fueron tenidos con DAPI. Barra de escala = 20 ym.
(B) Cuantificacion de la intensidad de fluorescencia
del anticuerpo anti-H3K23Ac. ****p-valor < 0.0001;
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Figura 3. Analisis de la acumulacion de hierro intracelular mediante la tincion
con Azul de Prusia. Barra de escala = 20 uym.
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Figura 4. Analisis de la acumulacion de lipofuscina mediante la tincion con
Negro Sudan B. Barra de escala = 20 um.

e CONCLUSIONES I

1. Los fibroblastos son un buen modelo para el estudio del
sindrome KATGB.
2. El tratamiento con pantotenato y L-carnitina revierte las

alteraciones fisiopatoldégicas observadas en los fibroblastos
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P3 CK

derivados de los pacientes con sindrome KAT6B. /
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