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TRASTORNO DEL NEURODESARROLLO ASOCIADO
A LA MUTACION DEL GEN IQSEC2

De la identificacion de pacientes a la terapia génica
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|| INTRODUCCION

Qué es la mutacion del gen IQSEC2

o EL GEN IQSEC2 MANIFESTACIONES CLINICAS

Se localiza en el cromosoma X y contiene las instrucciones para producir la proteina

IQSEC?2. Discapacidad intelectual

Retraso global del desarrollo

+ Epilepsia refractaria
Frecuentemente de dificil control

@ Lenguaje ausente

o VARIANTE PATOGENICA
Se altera la informacién genética: pérdida de funcién (knockout) o funcién alterada.

" o muy limitado
€© ALTERACION EN LAS NEURONAS Alteraciones motoras
La proteina no se produce, es insuficiente o pierde su funcion. ) Hipotonia
Alteraciones del comportamiento
Rasgos del espectro autista

i - Alteraciones del sueno
Se altera la comunicacion y la plasticidad entre neuronas. . .
Y otros sintomas neurologicos
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lr(? Dificultades en la alimentacion
e TRASTORNO DEL NEURODESARROLLO
Asociado a IQSEC2, con distintos niveles de afectacion. 0 Sialorrea

(*) Existen diferentes niveles de afectacion.

|| IDENTIFICACION DE PACIENTES

Hitos y estructura de la asociacion

\ O
Familias conectadas, pero sin una estructura comun. ) U@S@@

ASOCIACION ESPANOLA MUTACION GEN IQSEC2

® 2025 MAS INFORMACION

Creacién de la Asociacion Espanola Mutacion Gen IQSEC?2.

® 2026

Registro de la Historia Natural Internacional (PATRE, «PATient-based
phenotyping and evaluation of therapy for Rare Epilepsies»).

® 2026

Creacién del primer biobanco nacional de la mutacién del gen
IQSEC2, Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Escanea el cddigo o visita

iqsec2.es
Familias de la asociacidon en el Hospital Universitario y Politécnic La Fe, Valencia.
COLABORACIONES
Investigacion en curso
- La <)
V TECHNION e |Fe e
Israel Institute ospral ¥ GenTech
u f Technol Universitari enlec
SRS i Politecnic IQSEC2
TECHNION UNIVERSIDAD DE SIENA HOSPITAL UNIVERSITARIO GENTECH
POLITECNICO LA FE
Israel Institute of Technology Italia Valencia, Espafa Empresa
Dr. Andrew Levy Dra. Alessandra Renieri Dra. l. Pitarch - Dr. J. E. Megias Vassia Papadopoulou
Modelos de la enfermedad (animales y celulares). Medicina de precision. Estudio de variantes y blusqueda Biobanco IQSEC2 Espafa y proyectos de investigacion. Desarrollo de terapia génica. Investigacion preclinica y
Terapia génica AAV9: resultados preclinicos y de tratamientos. Muestras de pacientes incorporadas a proyectos. preparacién del futuro ensayo clinico.

preparacion para el desarrollo clinico.

RESULTADOS

Conclusiones

@ La mutacién del gen IQSEC2 es una enfermedad ultrarrara que requiere colaboracién nacional e internacional para @ Los avances en investigacion preclinica y terapia génica abren nuevas perspectivas terapéuticas para IQSEC2.

avanzar en su conocimiento y tratamiento. o , o ) , ) L )
@ La colaboracién entre pacientes, asociaciones, investigadores, hospitales e instituciones es esencial para transformar

@ La creacion de la Asociacion Espafiola Mutacién Gen IQSEC2 ha permitido organizar y conectar a las familias y la investigacion en futuras opciones terapéuticas.

favorecer la identificacion de pacientes.

@ La Historia Natural internacional y el Biobanco de La Fe constituyen herramientas fundamentales para conocer mejor la
enfermedad y facilitar la investigacion.
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En las enfermedades raras, cada paciente cuenta
y cada colaboracion nos acerca a la investigacion igsec2.es - info@igsec2.es




