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Analisis preliminar de la fisiopatologia en fibroblastos
de un paciente con sintomas compatibles con un
defecto de la funcidon mitocondrial

En este estudio, se propone realizar un analisis preliminar de
la fisiopatologia en fibroblastos de un paciente afectado por
una enfermedad rara con sintomas compatibles con un
defecto de la funcidn mitocondrial. Los objetivos principales
de este trabajo es determinar si (i) existe disfuncidn
mitocondrial y (ii) diagndstico molecular de la disfuncion.

Metodologia

e Cultivos celulares

» Western blotting

« Hybrid Clear/Blue Native Electrophoresis

Adicionalmente y dependiendo del estadio en el que se encuentre la
investigacion se pueden emplear otras técnicas como PCR cuantitativa y
microscopia de fluorescencia.



Enfermedades Raras Mitocondriales

La enfermedades denominadas
“mitocondriales” son el resultado del mal
funcionamiento de las mitocondrias. Esto
puede provocar que la célula disponga de
menos energia y problemas severos de
transduccion intracelular lo que puede llevar
a disfunciones severes y muerte celular. Los
drganos con mayor frecuencia que pueden
sufrir dafos son aquellos que tienen mayores
requerimientos energéticos como el cerebro,
el corazon, el higado, los musculos, los
rinones y el sistema endocrino.

Clinical Features of Mitochondrial Myopathies by G)
Organ System
Neurologic
« Attention difficuity  « N_o-sesensi_uylty
: léd:xrgsprobtems Iélr?:‘etils:;::t\:tl{y | Ocular
Blurry vision

« Headache
Redness around eyes

General

Cardiac/Heart Issues ).

« Armryhthmia/lrregular
heartbeat Ll
« Low/high blood pressure Gastrointestinal

-
‘f « Lack of energy
&

- Constant/Frequent
« Lack of appetite o
« Difficulty eating Shortness of breath
« \omiting Mouth sores
« Gagging/cant swallow Fever
« Dehydration Dizziness/lightheadedness
« Nausea Balance/coordination problems
Musculoskeletal + Stomach cramps Congestion
« Musdcle pain Coughing
« General pain Dry_skm
« Muscle cramping Occasional
« Joint pain Other Kidney stones
« Muscle weakness « Infection + Swollen hands

Adapted from Pfeffer G, Chinnery PF. Ann Med. 2013 Feb;45(1):4-16.

El grupo de investigacion de Biologia Celular

El grupo de investigacidon de Biologia Celular esta especializado en el
estudio de las enfermedades mitocondriales por déficit de Coenzima
Q (CoQ10). Nuestros laboratorios y el lugar donde se desarrolla la
parte experimental del TFG se encuentran en el Centro Andaluz de
Biologia del Desarrollo (CABD, Edificio 20), un centro mixto UPO/
CSIC.

Nuestro grupo también pertenece al Centro de Investigacién
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) y tiene varios
proyectos financiados a nivel nacional

El IP actual del grupo es Carlos Santos Ocafia. En este proyecto
ademas contaremos con la ayuda de la Doctora Maria Victoria
Cascajo, investigadora contratada por el CIBERER.

Esto que quede entre nosotros: gente estupenda y buen ambiente
de trabajo en un centro de investigacién referencia a nivel nacional.




