AREA: NEUROCIENCIAS

Grupos:
Grupo de Neurologia Grupo de Psiquiatria y salud mental Grupo de Sefializacién Mitocondrial del Calcio
Responsable:  José Maria Serratosa Fernandez Responsable:  Enrique Baca Garcia Responsable:  Araceli Del Arco Martinez
Beatriz Pardo Merino
IPs: Marina Sdnchez Garcia (Co-IP) Investigacion:  Clinica

Jorgina Satrustegui Gil-Delgado
Maria Estrella Gdmez Tortosa

Investigacion:  Basica
Investigacion:  Basica y Clinica

de Madrid

: A ” Iniversidad Auténoma
V REUNION ANUAL DEL AREA DE NEUROCIENCIAS DEL IIS-FJD UAM iNaaia

|4 de NOVIEMBRE del 2023

anpo W'quironsalud




AREA: NEUROCIENCIAS
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AREA: NEUROCIENCIAS

Definicion del area y objetivos prioritarios

Las lineas de investigacion del Area de Neurociencias estan dirigidas al estudio genético y clinico de diversas enfermedades y trastornos que
afectan al Sistema Nervioso Central (SNC): epilepsias (incluyendo enfermedades raras entre cuyas manifestaciones estad la epilepsia),
demencias, trastornos del movimiento, enfermedades mentales y conducta suicida. Ademas, se incluyen lineas como la farmacogenética en
psiquiatria y la atencidn psiquidtrica y el analisis de movimiento en enfermedades neurolégicas y psiquiatricas.

El grupo de Neurologia se centra en el estudio de algunas patologias del SNC muy prevalentes (epilepsias, demencias y trastornos del
movimiento) asi como de ciertas enfermedades neurolégicas raras (enfermedad de Lafora, encefalopatias epilépticas y del desarrollo,
demencias familiares, enfermedad de Huntington) utilizando técnicas de genética molecular y modelos animales de estas enfermedades. El
objetivo final es poder trasladar los conocimientos a la practica clinica, especialmente implementando nuevas terapias que curen estas
enfermedades.

El grupo de Psiquiatria se dirige al estudio de los factores genéticos y ambientales implicados en la génesis, evolucidn y tratamiento de los
trastornos mentales. Utiliza para definir fenotipos tecnologia de ecological momentary assessment y machine learning. Este objetivo se
complementa con la investigacion de los factores que repercuten en la atencidn en los dispositivos publicos de los pacientes con trastornos
mentales. Sobre este marco tienen prioridad la esquizofrenia, los trastornos afectivos y el abuso de sustancias, al ser los trastornos mentales
mas graves y prevalentes. Dentro de las consecuencias de la enfermedad mental esta la conducta suicida, que esta entre las principales
causas de mortalidad en el mundo occidental.

HE
El grupo de Sefializacion Mitocondrial y Envejecimiento estudia el papel de las sefiales de Ca2+en el metabolismo cerebral y el papel I
Aralar y de SCaMCs en patologia humana. et
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AREA: NEUROCIENCIAS Definicion del area y objetivos prioritarios

Grado de

Objetivos del Area de Neurociencias ejecucion en
2022*

Desarrollar una terapia génica para la enfermedad de Lafora. Lafora Epilepsy Cure Initiative (LECI).
Estudiar la historia natural de la enfermedad de Lafora. Trasladar los hallazgos a la prdctica clinica mediante ensayos
clinicos controlados.

Realizar registros de epilepsias genéticas raras para disponer de grupos de pacientes con mutaciones especificas que se
puedan incluir en ensayos clinicos futuros dirigidos a encontrar tratamientos personalizados.

Continuar identificando fenotipos responsables de epilepsias genéticas para mejorar la asistencia a los pacientes afectados.

Desarrollar dispositivos que detecten las crisis epilépticas y su frecuencia en el domicilio del paciente.
Estudiar correlaciones clinico-genéticas y biomarcadores en demencias familiares y en nonagenarios cognitivamente

preservados.
Identificar subtipos de la enfermedad de Parkinson con diferente evolucién clinica y fenotipica. Estudio de diversos

aspectos de la enfermedad de Parkinson como el efecto de la safinamida, la amimia, la remisién del temblor parkinsoniano,

y el estudio motor en la enfermedad de Parkinson con monitor externo.

Estudiar los factores que repercuten en la atencién en los dispositivos publicos de los pacientes con trastornos mentales,
especialmente en esquizofrenia, trastornos afectivos, abuso de sustancias y conducta suicida.

Estudiar el papel de las sefiales de Ca?* en el metabolismo cerebral y el papel de Aralar y de SCaMCs en patologia humana. i i S
Escala:
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PARCIALMENTE

V REUNION ANUAL DEL AREA DE NEUROCIENCIAS DEL lIS-FJD

U \ Universidad Auténoma
/ de Madrid

|4 de NOVIEMBRE del 2023



AREA: NEUROCIENCIAS Actividad cientifica
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AREA: NEUROCIENCIAS
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AREA: NEUROCIENCIAS

Retos de futuro del Area de Neurociencias

. Desarrollar, validar e implementar sistemas para monitorizar la actividad motora en enfermedades neuroldgicas
y psiquiatricas que evaluen la gravedad de la enfermedad.

. Generar herramientas diagndsticas y terapéuticas que mejoren la asistencia a los pacientes afectados con
enfermedades del cerebro.

. Identificacion de los genes implicados en enfermedades neuroldgicas y psiquiatricas y sus interacciones con
factores ambientales con el fin de realizar un diagndstico genético mas preciso y personalizado y un tratamiento
mas eficaz.

. Establecimiento de una unidad de modelos animales de enfermedades neuroldgicas con el objetivo de
desarrollar terapias que puedan ensayarse en humanos.

. Desarrollo de terapias avanzadas para enfermedades del cerebro: terapia génica, oligo nucledtidos antisense,
fusion de anticuerpos con farmacos/enzimas y reposicionamiento de farmacos.

. Estudiar el papel de las sefiales de Ca?* en el metabolismo cerebral y generacién de ratones con una disrupcién
de aralar especifica de tejido, que permita determinar con precisidon su papel y el posible tratamiento de las
convulsiones epilépticas con dieta cetogénica.
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AREA: NEUROCIENCIAS

Retos de futuro del Area de Neurociencias

. Neurofarmacologia y terapéutica de enfermedad de Parkinson y de trastornos del Movimiento incluyendo
estimulacién cerebral profunda y nuevos farmacos.

. Consolidacion de la aplicacién de técnicas de aprendizaje maquina en el analisis de bases de datos genéticas y
asistenciales en Psiquiatria.

. Desarrollo y validacién de herramientas diagndsticas mediante técnicas de secuenciacion masiva para el estudio
de formas comunes y raras de epilepsia.

. Establecimiento de Unidades de referencia para el estudio de formas raras de demencia, trastornos del
movimiento y epilepsia.

. Diagndstico preciso de demencias genéticas.
. Neurogenética de trastornos del movimiento especialmente distonia, ataxia y enfermedad de Parkinson.

. Estudio de los factores que repercuten en la atencidn en los dispositivos publicos de los pacientes con trastornos
mentales, especialmente en esquizofrenia, trastornos afectivos y conducta suicida.

. Desarrollo de tecnologia para determinar fenotipos digitales.
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