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Investigaciones y publicaciones sobre Enfermedades Raras 

• Distrofia miotónica tipo 1 (DM1) 

INCLIVA identifica un nuevo regulador genético directamente implicado 

en el mecanismo de una enfermedad neuromuscular rara 

Molecular therapy. Nucleic acids, 36(3), 102584. 

https://doi.org/10.1016/j.omtn.2025.102584 

 

• Síndrome cerebro-pulmón-tiroides 

Un estudio ayuda a predecir la evolución de trastornos del gen NKX2-1 que 

afectan al cerebro, los pulmones y la tiroides   

Mov Disord. https://doi.org/10.1002/mds.70187 

 

• Síndrome de Rett 

Logran revertir el Síndrome de Rett en un estudio experimental 

Sci. Transl. Med.18, eadq4529 (2026). https://doi.org/10.1126/scitranslmed.adq4529 

 

• Espina bífida 

Terapia celular y cirugía fetal: nueva estrategia para la espina bífida 

Lancet. 2026 Feb 28;407(10531):867-875. doi: https://doi.org/10.1016/s0140-

6736(25)02466-3 

 

• Esclerosis Lateral Amiotrófica 

La AEMPS autoriza el inicio del ensayo clínico de AP-2, un prometedor 

fármaco para la ELA descubierto en el CIB Margarita Salas y desarrollado 

por la spin-off del CSIC Molefy Pharma  

CSIC 

 

Un estudio del Instituto de Neurociencias UMH-CSIC identifica un 

mecanismo clave en la degeneración de las neuronas motoras en ELA 

Acta neuropathol commun 14, 67 (2026). https://doi.org/10.1186/s40478-026-02238-6 

 

 

https://www.incliva.es/incliva-identifica-un-nuevo-regulador-genetico-directamente-implicado-en-el-mecanismo-de-una-enfermedad-neuromuscular-rara/?fbclid=IwY2xjawQgzNxleHRuA2FlbQIxMABicmlkETJpbGNxcU01VVY3QVlXZWQ5c3J0YwZhcHBfaWQQMjIyMDM5MTc4ODIwMDg5MgABHmRw-ZNpfoMPbLYB80Zdg6OTuFuXHGDGnxefpTWmZKO60XsJDDmGLTb4Nqvp_aem__0EBaj6bf8RFu866g0ZvSA
https://www.incliva.es/incliva-identifica-un-nuevo-regulador-genetico-directamente-implicado-en-el-mecanismo-de-una-enfermedad-neuromuscular-rara/?fbclid=IwY2xjawQgzNxleHRuA2FlbQIxMABicmlkETJpbGNxcU01VVY3QVlXZWQ5c3J0YwZhcHBfaWQQMjIyMDM5MTc4ODIwMDg5MgABHmRw-ZNpfoMPbLYB80Zdg6OTuFuXHGDGnxefpTWmZKO60XsJDDmGLTb4Nqvp_aem__0EBaj6bf8RFu866g0ZvSA
https://www.incliva.es/incliva-identifica-un-nuevo-regulador-genetico-directamente-implicado-en-el-mecanismo-de-una-enfermedad-neuromuscular-rara/?fbclid=IwY2xjawQgzNxleHRuA2FlbQIxMABicmlkETJpbGNxcU01VVY3QVlXZWQ5c3J0YwZhcHBfaWQQMjIyMDM5MTc4ODIwMDg5MgABHmRw-ZNpfoMPbLYB80Zdg6OTuFuXHGDGnxefpTWmZKO60XsJDDmGLTb4Nqvp_aem__0EBaj6bf8RFu866g0ZvSA
https://doi.org/10.1016/j.omtn.2025.102584
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/estudio-ayuda-predecir-evolucion-trastornos-del-gen-nkx2-1-afectan-al-cerebro-pulmones-tiroides
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/estudio-ayuda-predecir-evolucion-trastornos-del-gen-nkx2-1-afectan-al-cerebro-pulmones-tiroides
https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/noticias/estudio-ayuda-predecir-evolucion-trastornos-del-gen-nkx2-1-afectan-al-cerebro-pulmones-tiroides
https://doi.org/10.1002/mds.70187
https://biotechmagazineandnews.com/logran-revertir-el-sindrome-de-rett-en-un-estudio-experimental/
https://doi.org/10.1126/scitranslmed.adq4529
https://genotipia.com/genetica_medica_news/terapia-celular-espina-bifida/
https://doi.org/10.1016/s0140-6736(25)02466-3
https://doi.org/10.1016/s0140-6736(25)02466-3
https://www.cib.csic.es/es/news/investigacion/la-aemps-autoriza-el-inicio-del-ensayo-clinico-de-ap-2-un-prometedor-farmaco
https://www.cib.csic.es/es/news/investigacion/la-aemps-autoriza-el-inicio-del-ensayo-clinico-de-ap-2-un-prometedor-farmaco
https://www.cib.csic.es/es/news/investigacion/la-aemps-autoriza-el-inicio-del-ensayo-clinico-de-ap-2-un-prometedor-farmaco
https://in.umh-csic.es/es/articulos/chaperone-mediated-autophagy-is-deficient-in-spinal-motoneurons-of-als-patients-with-tdp-43-proteinopathy/
https://in.umh-csic.es/es/articulos/chaperone-mediated-autophagy-is-deficient-in-spinal-motoneurons-of-als-patients-with-tdp-43-proteinopathy/
https://doi.org/10.1186/s40478-026-02238-6
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• Síndrome de aneuploidía en mosaico variegada 

Las mitocondrias como pieza clave en una enfermedad rara que provoca 

microcefalia 

Nat Commun (2026). https://doi.org/10.1038/s41467-026-70521-0 

 

• Trastorno asociado a MYH9 

Descubren cómo las mutaciones en el gen MYH9 dictan la gravedad de 

enfermedades raras de la sangre 

Biophys Rev (2026). https://doi.org/10.1007/s12551-026-01414-1 

 

• Deficiencia de adhesión leucocitaria tipo I 

Primera aprobación comercial de un medicamento de terapia génica 

desarrollado a partir de una investigación española 

Centro de Investigaciones Energéticas, Medioambientales y Tecnológicas (Ciemat) 

 

• Leucemia linfoblástica aguda B 

Científicos del Centro de Investigación del Cáncer desvelan cómo una 

lesión genética concreta impulsa la leucemia linfoblástica aguda B 

JCI Insight. 2026;11(7):e199464. https://doi.org/10.1172/jci.insight.199464 

 

• Angioedema hereditario 

Una nueva técnica genómica revela una alteración genética hasta ahora 

indetectable en angioedema hereditario 

J Clin Immunol (2026). https://doi.org/10.1007/s10875-026-02015-z 

 

• Enfermedad de Huntington 

Una investigación de la UCLM abre nuevas vías para la mejora del 

diagnóstico y comprensión de la enfermedad de Huntington 

Brain Communications, Volume 8, Issue 1, 2026, fcaf502, 

https://doi.org/10.1093/braincomms/fcaf502 

 

https://www.irbbarcelona.org/es/news/cientificas/las-mitocondrias-como-pieza-clave-en-una-enfermedad-rara-que-provoca-microcefalia
https://www.irbbarcelona.org/es/news/cientificas/las-mitocondrias-como-pieza-clave-en-una-enfermedad-rara-que-provoca-microcefalia
https://doi.org/10.1038/s41467-026-70521-0
https://www.cicancer.org/press-room/cic-news/descubren-como-las-mutaciones-en-el-gen-myh9-dictan-la-gravedad-de-enfermedades-raras-de-la-sangre
https://www.cicancer.org/press-room/cic-news/descubren-como-las-mutaciones-en-el-gen-myh9-dictan-la-gravedad-de-enfermedades-raras-de-la-sangre
https://doi.org/10.1007/s12551-026-01414-1
https://www.ciemat.es/en/w/primera-aprobaci%C3%B3n-comercial-de-un-medicamento-de-terapia-g%C3%A9nica-desarrollado-a-partir-de-una-investigaci%C3%B3n-espa%C3%B1ola
https://www.ciemat.es/en/w/primera-aprobaci%C3%B3n-comercial-de-un-medicamento-de-terapia-g%C3%A9nica-desarrollado-a-partir-de-una-investigaci%C3%B3n-espa%C3%B1ola
https://www.cicancer.org/press-room/cic-news/cientificos-del-centro-de-investigacion-del-cancer-desvelan-como-una-lesion-genetica-concreta-impulsa-la-leucemia-linfoblastica-aguda-b
https://www.cicancer.org/press-room/cic-news/cientificos-del-centro-de-investigacion-del-cancer-desvelan-como-una-lesion-genetica-concreta-impulsa-la-leucemia-linfoblastica-aguda-b
https://doi.org/10.1172/jci.insight.199464
https://vhir.vallhebron.com/es/sociedad/noticias/una-nueva-tecnica-genomica-revela-una-alteracion-genetica-hasta-ahora-indetectable-en-angioedema-hereditario
https://vhir.vallhebron.com/es/sociedad/noticias/una-nueva-tecnica-genomica-revela-una-alteracion-genetica-hasta-ahora-indetectable-en-angioedema-hereditario
https://doi.org/10.1007/s10875-026-02015-z
https://www.uclm.es/noticias/noticias2026/abril/ciudad%20real/investigacion_huntington
https://www.uclm.es/noticias/noticias2026/abril/ciudad%20real/investigacion_huntington
https://doi.org/10.1093/braincomms/fcaf502
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• Encefalopatía epiléptica y del desarrollo asociada a SYNGAP1 

Una investigación amplía las bases genéticas de una encefalopatía 

asociada a la epilepsia y el autismo  

Neurobiology of Disease, 2026. https://doi.org/10.1016/j.nbd.2026.107357 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

https://web.ub.edu/es/web/actualitat/w/encefalopatia-asociada-epilepsia-autismo?referer=noticias
https://web.ub.edu/es/web/actualitat/w/encefalopatia-asociada-epilepsia-autismo?referer=noticias
https://doi.org/10.1016/j.nbd.2026.107357
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