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La aplicacion de la medicina de precisidon en las enfermedades raras se basa en la hipotesis de que la variacion genética interindividual o las diferentes mutaciones pueden afectar
tanto a la susceptibilidad a las enfermedades como a la respuesta a los compuestos farmacologicos

:QUE ES LA MEDICINA DE PRECISION?

La medicina de precision es un enfoque multidisciplinario que adapta la | . , . o
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comportamiento de las mutaciones particulares in vitro, a las diversas opciones
terapéuticas (Figura 1).

F) CULTIVOS CELULARES DERIVADOS DE PACIENTES

Actualmente, los cultivos celulares derivados de pacientes se obtienen de
manera relativamente sencilla mediante biopsias cutaneas, lo que permite

' . \\:ﬁ disponer de cultivos primarios de fibroblastos (Figura 2).
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Figura 2. Imagen representativa del flujo de trabajo en el laboratorio para obtener fibroblastos a partir de una
biopsia cutanea.

-Y'# TRANSDIFERENCIACION DIRECTA

Las técnicas de transdiferenciacion celular directa permiten obtener en el
laboratorio los tipos celulares bioldogicamente mas afectados en cada enfermedad
rara (como neuronas o fibras musculares) a partir de los fibroblastos del paciente,
sin necesidad de reprogramacion a un estado pluripotente (Figura 3).
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Figura 3. Neuronas inducidas mediante reprogramacion directa. Marcador neuronal Tau. La imagen ha sido
tomada con un objetivo 60x . Barra de escala 15 um.

ﬂl PLATAFORMAS DE CRIBADO

PLATAFORMA BRAINCURE
Medicina de precision personalizada enfocada a trastornos
BRAINCURE neurolégicos, como la neurodegeneracion con acumulacion
cerebral de hierro (NBIA). El objetivo de esta plataforma es MYOCURE
profundizar en la fisiopatologia de las enfermedades vy
encontrar tratamientos personalizados eficaces utilizando
fibroblastos y células neuronales derivadas de los pacientes.

PLATAFORMA MYOCURE

El objetivo de esta plataforma es encontrar opciones
terapéuticas para las miopatias congénitas.

Las miopatias congénitas son un grupo de enfermedades
musculares genéticas que se clasifican segun las
caracteristicas histopatologicas observadas en la biopsia

muscular.
PLATAFORMA MITOCURE
El proyecto Mitocure se desarrolldo para llevar a cabo PLATAFORMA CANCERCURE
medicina de precision o personalizada en enfermedades El objetivo principal de esta plataforma es buscar tratamientos
MITOCURE mitocondriales. Las  enfermedades mitocondriales CANCERCURE personalizados para la susceptibilidad genética al cancer. El

comprenden un grupo de trastornos musculares vy
neurodegenerativos cronicos y progresivos causados por una
gran variedad de mutaciones en el ADN nuclear (ADNn) o
mitocondrial (ADNmt), la mayoria de las cuales no tienen un
tratamiento eficaz.

término “susceptibilidad al cancer” describe el mayor riesgo de
cancer que tienen ciertas personas en comparacion con el
riesgo de la poblacion general.

a APLICACIONES CLINICAS

o Evaluacion de nuevos farmacos. Se evalua la eficacia y seguridad de nuevos  Evaluacién de combinaciones farmacolégicas. Se estudian combinaciones de
farmacos en modelos celulares derivados de paCIenteS antes del uso clinico. farmacos para tratar enfermedades Compl_ejas donde una terapia dnica no basta.

o Reposicionamiento de medicamentos. La medicina de precision identifica nuevos  Prediccién de respuesta individual. Se predice la respuesta individual para minimizar
usos para farmacos aprobados, reduciendo tiempo y costes de desarrollo. efectos adversos y aumentar el éxito terapéutico.
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