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• Esclerosis tuberosa 
Organoides cerebrales para descubrir las causas de la esclerosis 
tuberosa 
Fuente: Genotipia 

 

• Malformación de Arnold Chiari 
Diagnóstico y Tratamiento de la malformación de Chiari tipo 1 en 
pacientes en edad pediátrica 
Fuente: Unidad de Neurocirugía Pediátrica del Hospital Universitario Vall d’Hebron 

 
Diagnóstico y tratamiento de la malformación de Chiari tipo 1 en el adulto  
Fuente: Unidad de Neurocirugía Pediátrica del Hospital Universitario Vall d’Hebron 

 

• Enfermedad de Huntington 
Translating cell therapies for neurodegenerative diseases: Huntington’s 
disease as a model disorder 
Fuente: Brain, awac086 

 

Un estudio encuentra posibles puntos de entrada a la terapia de 
Huntington 
Fuente: BioWorld 
 
Reactive astrocytes promote proteostasis in Huntington’s disease 
through the JAK2-STAT3 pathway 
Brain, awac068  

 

 

https://genotipia.com/genetica_medica_news/organoides-causas-de-la-esclerosis-tuberosa/
https://genotipia.com/genetica_medica_news/organoides-causas-de-la-esclerosis-tuberosa/
https://www.neurosurgery4children.org/blog/view/1035/conferencia-consenso-chiari-en-pacientes-pediatricos-publicacion-neurological-sciences
https://www.neurosurgery4children.org/blog/view/1035/conferencia-consenso-chiari-en-pacientes-pediatricos-publicacion-neurological-sciences
https://www.neurosurgery4children.org/blog/view/1032/conferencia-consenso-chiari-en-adultos-publicacion-en-neurological-sciences
https://academic.oup.com/brain/advance-article/doi/10.1093/brain/awac086/6545253?searchresult=1
https://academic.oup.com/brain/advance-article/doi/10.1093/brain/awac086/6545253?searchresult=1
https://www.bioworld.com/articles/516525-study-finds-potential-entry-points-to-huntingtons-therapy
https://www.bioworld.com/articles/516525-study-finds-potential-entry-points-to-huntingtons-therapy
https://doi.org/10.1093/brain/awac068
https://doi.org/10.1093/brain/awac068


 

 

 

• Síndrome de Wolfram 
Protocolo genético en Atención Primaria para enfermedades raras: el 
síndrome de Wolfram como prototipo 
Atención Primaria, Volume 54, Issue 5, May 2022, 102285 

 

• Esclerosis lateral amiotrófica 
Spelling interface using intracortical signals in a completely locked-in 
patient enabled via auditory neurofeedback training 

Nature Communications, Volume 13, Article number: 1236 (2022)  

 

• Retinosis pigmentaria 
Identifican un nuevo gen candidato de retinosis pigmentaria con una 
estrategia de análisis del genoma completo 
npj Genomic Medicine volume 7, Article number: 17 (2022) 

 

• Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob 
El primer tratamiento con anticuerpos monoclonales para la enfermedad 
de Creutzfeldt-Jakob muestra resultados muy alentadores 
Lancet Neurol. 2022 Apr; 21(4):342-354 

 

• Epidermólisis bullosa 
In vivo topical gene therapy for recessive dystrophic epidermolysis 
bullosa: a phase 1 and 2 trial 
Nat Med 28, 780–788 (2022) 

 

• Leucodistrofias 
Identifican un gen causante de un nuevo síndrome neurológico y óseo 
Brain, awac110 

 

 

 

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0212656722000051
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0212656722000051
https://www.sciencedirect.com/journal/atencion-primaria
https://www.nature.com/articles/s41467-022-28859-8
https://www.nature.com/articles/s41467-022-28859-8
https://www.nature.com/articles/s41525-022-00286-0
https://www.nature.com/articles/s41525-022-00286-0
https://neurologia.com/noticia/8567/el-primer-tratamiento-con-anticuerpos-monoclonales-para-la-enfermedad-de-creutzfeldt-jakob-muestra-resultados-muy-alentadores
https://neurologia.com/noticia/8567/el-primer-tratamiento-con-anticuerpos-monoclonales-para-la-enfermedad-de-creutzfeldt-jakob-muestra-resultados-muy-alentadores
https://www.nature.com/articles/s41591-022-01737-y
https://www.nature.com/articles/s41591-022-01737-y
https://idibell.cat/es/2022/04/identifican-un-gen-causante-de-un-nuevo-sindrome-neurologico-y-oseo/


 

 

 

• Enfermedades mitocondriales 
El equipo científico del profesor Sánchez Alcázar estudia una nueva vía 
para el tratamiento de patologías genéticas mitocondriales 
Front. Pharmacol., 18 March 2022  

 

• Enfermedad de Tay-Sachs 
Primeros pasos para una terapia génica para la enfermedad de Tay-Sachs 
Genotipia  

 

• Mieloma múltiple 
Avances en el pronóstico de la supervivencia del paciente con mieloma 
múltiple 

Hemato 2022, 3(2), 287-297 

https://www.upo.es/diario/ciencia/2022/04/equipo-cientifico-sanchez-alcazar-tratamiento-patologias-geneticas-mitocondriales/
https://www.upo.es/diario/ciencia/2022/04/equipo-cientifico-sanchez-alcazar-tratamiento-patologias-geneticas-mitocondriales/
https://genotipia.com/genetica_medica_news/terapia-genica-tay-sachs/
https://www.cicancer.org/science-society/cic-news/avances-en-el-pronostico-de-la-supervivencia-del-paciente-con-mieloma-multiple
https://www.cicancer.org/science-society/cic-news/avances-en-el-pronostico-de-la-supervivencia-del-paciente-con-mieloma-multiple
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