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Investigaciones y publicaciones sobre Enfermedades Raras
Enero / Febrero 2022

o Déficit de Alfa-1 Antitripsina

Neumologia del Virgen del Rocio pone en marcha una prueba de

saliva para diagnosticar una enfermedad rara

Fuente: Hospital Universitario Virgen del Rocio (Sevilla)

e Leucodistrofias

Una nueva estrategia de medicina gendmica mejora el diagnostico

de las leucodistrofias

Fuente: Idibell

¢ Retinosis pigmentaria

La sobreexpresion del gen causante de la retinosis pigmentaria
‘CERKL’ protege a las mitocondrias de la retina del estrés oxidativo

Fuente: Ciberer

e Deficiencia de antitrombina

Caracterizan un nuevo tipo de deficiencia de antitrombina transitoria

Fuente: Ciberer

e Anemia falciforme

Hacia una terapia génica de larga duracion para la anemia
falciforme

Fuente: Genotipia


https://www.hospitaluvrocio.es/historico-noticias/neumologia-del-virgen-del-rocio-pone-en-marcha-una-prueba-de-saliva-para-diagnosticar-una-enfermedad-rara/
https://www.hospitaluvrocio.es/historico-noticias/neumologia-del-virgen-del-rocio-pone-en-marcha-una-prueba-de-saliva-para-diagnosticar-una-enfermedad-rara/
https://idibell.cat/es/2022/01/una-nueva-estrategia-de-medicina-genomica-mejora-el-diagnostico-de-las-leucodistrofias/
https://idibell.cat/es/2022/01/una-nueva-estrategia-de-medicina-genomica-mejora-el-diagnostico-de-las-leucodistrofias/
https://www.ciberer.es/noticias/la-sobreexpresion-del-gen-causante-de-la-retinosis-pigmentaria-cerkl-protege-a-las-mitocondrias-de-la-retina-del-estres-oxidativo
https://www.ciberer.es/noticias/la-sobreexpresion-del-gen-causante-de-la-retinosis-pigmentaria-cerkl-protege-a-las-mitocondrias-de-la-retina-del-estres-oxidativo
https://www.ciberer.es/noticias/caracterizan-un-nuevo-tipo-de-deficiencia-de-antitrombina-transitoria
https://genotipia.com/genetica_medica_news/terapia-genica-anemia-falciforme-3/
https://genotipia.com/genetica_medica_news/terapia-genica-anemia-falciforme-3/
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e Enfermedad lisosomal

Understanding the ecosystem of patients with lysosomal storage

diseases in Spain: a qualitative research with patients and health

care professionals

Fuente: Orphanet Journal of Rare Diseases

¢ Niemann-Pick tipo C

Descubierto un mecanismo molecular implicado en el transporte

celular del colesterol, que podria ayudar a desarrollar tratamientos

para trastornos como la enfermedad de Niemann-Pick de tipo C

Fuente: Hospital Clinic de Barcelona

e Fibrodisplasia osificante progresiva

Dvnamics of skeletal muscle-resident stem cells during myogenesis

in fibrodysplasia ossificans progressive

Fuente: npj Regenerative Medicine volume 7, Article number: 5 (2022)

¢ Neurodegeneracion con acumulacion cerebral de hierro

Neuropsychological profile associated to PKAN in its initial phase: a
case series report

Fuente: Neurocase, 23 Jan 2022

e Fibrosis quistica

Inclusion laboral v discapacidad invisible. Hacia una reflexion sobre
las barreras y posibilidades del mercado laboral ordinario. El caso
de las personas con fibrosis quistica en Espana

Fuente: Revista Espafiola de Discapacidad | Diciembre 2021 - Mayo 2022


https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-021-02168-7
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-021-02168-7
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-021-02168-7
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-021-02168-7
https://www.clinicbarcelona.org/noticias/descubierto-un-mecanismo-molecular-implicado-en-el-transporte-celular-del-colesterol
https://www.clinicbarcelona.org/noticias/descubierto-un-mecanismo-molecular-implicado-en-el-transporte-celular-del-colesterol
https://www.clinicbarcelona.org/noticias/descubierto-un-mecanismo-molecular-implicado-en-el-transporte-celular-del-colesterol
https://www.nature.com/articles/s41536-021-00201-8
https://www.nature.com/articles/s41536-021-00201-8
https://www.tandfonline.com/doi/full/10.1080/13554794.2021.2024858
https://www.tandfonline.com/doi/full/10.1080/13554794.2021.2024858
https://www.tandfonline.com/doi/full/10.1080/13554794.2021.2024858
https://www.cedd.net/redis/index.php/redis/article/view/704
https://www.cedd.net/redis/index.php/redis/article/view/704
https://www.cedd.net/redis/index.php/redis/article/view/704
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¢ Enfermedades neuromusculares

Dolor y enfermedades neuromusculares. Saber v entender. Informe

Fuente: Federacion ASEM

e Ataxia de Friedreich

Nuevo avance para entender mejor la enfermedad minoritaria Ataxia

de Friedreich

Fuente: Institut de Recerca Biomeédica de Lleida Fundacié Dr. Pifarré
(IRBLIleida)

e Distrofia miotonica de Steinert

Distrofia miotonica y atencion primaria

Fuente: ELSEVIER Vol. 46. Nuom. 7


https://www.asem-esp.org/articulos/dolor-y-enm-saber-y-entender-informe/
https://www.irblleida.org/es/noticias/1260/nuevo-avance-para-entender-mejor-la-enfermedad-minoritaria-ataxia-de-friedreich
https://www.irblleida.org/es/noticias/1260/nuevo-avance-para-entender-mejor-la-enfermedad-minoritaria-ataxia-de-friedreich
https://www.elsevier.es/es-revista-medicina-familia-semergen-40-articulo-distrofia-miotonica-atencion-primaria-S1138359320303087

