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• Profundizar en el conocimiento de la fisiopatología de enfermedades neurológicas 
• Movimientos anormales 

• Enfermedad de Parkinson 

• Enfermedad de Huntington 

 

• Demencias  

• Nuevos marcadores genéticos y biológicos en demencia degenerativas familiares 

 

• Epilepsias de base genética  

• Encefalopatías epilépticas de la infancia (+ en adultos) 

• Enfermedad de Lafora 

 

• Generar herramientas diagnósticas y terapéuticas que mejoren la asistencia a los 

pacientes afectados 
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LÍNEAS DE INVESTIGACIÓN 
PROYECTOS QUE LAS SUSTENTAN 

 
• Estudio Generation HD (terapia genica en enfermedad de Huntington) 

• Estudio Enroll (seguimiento de EH a lo largo del tiempo) 

• Correlaciones clínico-genéticas en demencias hereditarias y en nonagenarios cognitivamente 

preservados (PI14/00099, FIS 2016-2019) 

• Estudio de un nuevo gen asociado a enf de Alzheimer y de una plataforma para el estudio genético ágil 

de demencia hereditarias (SAF2010-18277, MINC 2010-2014) 

• Lafora epilepsy: Basic mechanisms to therapy (1P01NS097197-01, NIH, 2016-2021)             

• LAF-NHS. Prospective, Longitudinal, observational study of the natural history and functional status of 

patients with Lafora disease (Ionis, Valerion)  

• Genética de las Epilepsias Humanas. Identificación de nuevos genes, diagnóstico precoz y su utilidad 

clínica (SAF2014-59594-R, MINC 2015-2018) 
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RESULTADOS OBTENIDOS 

• Publicaciones 2013-2017: 126 

• Tesis: 5 

• Guías:  SEN, SEEP 

• Proyectos públicos:  4 

• Ensayos clínicos nuevas terapias 

• Huntington 

• Lafora 

• Registros: Lafora, EE KCNQ2, KCNA2, Landau-Kleffner, S. Lennox-Gastaut, status, 

primera crisis 
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     VAL-0417 reduces glycogen load in vivo - brain 
Total brain Polyglucosan 

      Reducing glycogen synthase activity with an ASO 

     Metformin reduces seizure susceptibility in Lafora mice 
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Dibbens et al, Nat Genet 2013;45:546-51  
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PERSPECTIVAS FUTURAS 

• Terapias personalizadas en epilepsia 

• Reposicionamiento de fármacos 

• Conjugados Ac-enzima 

• ASOs 

• Terapias personalizadas en Parkinson y Huntington 

• ASOs 

• Combinaciones de fármacos a bajas dosis 

• Diagnóstico preciso de demencias genéticas 

 

 


