RESUMEN LIBRE DEL CURRICULUM

La produccién cientifica refleja una linea de trabajo sélida en demencias degenerativas
abordando aspectos clinico-patoldgicos, correlaciones clinico-genéticos y biomarcadores
diagndsticos. Los resultados de las publicaciones tienen implicaciones desde el punto de vista
fisiopatogénico y de practica clinica (contribucidn al diagndstico y consejo genético).

Se han hecho aportaciones significativas en:

1. Enfermedad de Huntington: caracterizacidn del perfil cognitivo seguin la edad de inicio y
documentacion de cambios histoldgicos en fases incipientes

2. Demencia con cuerpos de Lewy: caracterizacion de fenotipos histolégicos con técnica de
cuantificacidn estereoldgicas e inmunohistoquimicas, correlaciones clinico-genéticas, analisis
de haplotipos HLA, comparacion de biomarcadores en LCR respecto a enfermedad de
Alzheimer.

3. Enfermedad de Alzheimer: descripcidn de nuevas causas genéticas (TRIM25, ADAM10,
SORL1, locus 8p) o fisiopatoldgicas (proteina SFRP1) de la enfermedad, caracterizacion clinica
de diversas familias con mutaciones en genes conocidos (PSEN1 y PSEN2), influencia de edad
de inicio en el fenotipo, variables prondsticas de deterioro en el deterioro cognitivo leve,
aportacién de biomarcadores plasmasticos en el diagndstico diferencial.

4. Demencias frontotemporales: descripcién de nuevas mutaciones patogénicas en PGRN,
TBK1, caracterizacion de nuevos fenotipos clinicos asociados a expansion de hexanucledtido
C9orf72 (variante benigna y a expansiones intermedias) y a mutaciones TBK1 (esclerosis lateral
primaria), utilidad clinica de niveles de progranulina en plasma, descripcion de nuevo fenotipo
histoldgico (ARTAG) asociado a mutacion PGRN, evolucion de afasias segun el subtipo; utilidad
de biomarcadores plasmaticos para discriminar entre Alzheimer y demencias
frontotemporales.

Las publicaciones reflejan también vinculos de colaboracién con grupos americanos y europeos
involucrados en proyectos similares como el Huntington's Disease MAPS Study, European Early
Onset Dementia Consotium, Amyloid Biomarker Study.

- Directora de dos tesis doctorales: Efectos cognitivos de la estimulacién del subtdlamo en
pacientes con enfermedad de Parkinson. ADAM10 en la enfermedad de Alzheimer: de una
mutacion a la determinacién de biomarcadores y variantes genéticas en una cohorte.

- Premio Alzheimer 2018 en modalidad cientifica concedido por la Sociedad Espafiola de
Neurologia como reconocimiento a la dedicacién investigadora y asistencial en el drea de
neurogenética de las enfermedades neurodegenerativas, en concreto la degeneracién lobar
frontotemporal.

- Premio Investigador Senior Quirdn Salud 2023.

- Premio de la Fundacién hna para investigacion en biomarcadores plasmaticos de Alzheimer
(2023-2025).

- Consultora de Secugen S.L para correlaciones clinico-genéticas en demencias desde 2005.
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PROYECTOS FINANCIADOS COMO IP.

- Biomarcadores plasmaticos de enfermedad de Alzheimer en una cohorte de demenciay en
nonagenarios cognitivamente preservados. Fundacién hna. 03/07/2023-30/06/2025. 100.000
€.

- Proyecto. PI20/00469, Efecto de variantes genéticas de ADAM10 sobre la actividad de a-
secretasa en pacientes con enfermedad de Azheimer de inicio senil. Instituto Investigacién
Sanitaria Carlos Ill. 04/01/2021-29/12/2023. 72.900 €.

- Proyecto. Influencia de las variantes del gen ADAM10 (codificante de alpha-secretasa) en el
desarrollo de Alzheimer de inicio senil. Fundacién Tatiana Pérez de Guzman el Bueno.
04/01/2021-29/12/2023. 26.400 €.

- Proyecto. P114/00099, Correlaciones clinico-genéticas en demencias hereditarias y en
nonagenarios cognitivamente preservados. Instituto de Investigacion Sanitaria Carlos Ill 2014-
28/06/2019. 85.000 €.

- Proyecto. SAF2010-18277. Estudio de un nuevo gen asociado a enf de Alzheimer y de una
plataforma para el estudio genético agil de demencia hereditarias. Ministerio de Ciencia y
Tecnologia. 2010-2013. 96.800 €.



