JORNADA DIVULGATIVA SOBRE LA INVESTIGACION EN LA DISTROFIA MIOTONICA
Martes, 28 de Febrero del 2.017

Lugar: Salón de Actos Biblioteca de Ciencias (Campus de Burjasot) VALENCIA

Según el Programa previsto, la Inauguración del Acto corrió a cargo del Decano de la Facultad de Ciencias Biológicas de la Universidad de Valencia, Dr.Javier Lluch.

9h30 –Aproximaciones terapéuticas para la Distrofia Miotonica, a cargo de la Dra.Ariadna Bargiela de la Universidad de Valencia

Se pone de manifiesto que actualmente existen más de 7.000 ERRAS y que solo el 5% de estas Enfermedades tiene tratamiento.
La Distrofia Miotonica es una Enfermedad Multisistemica, y actualmente no hay tratamiento curativo para esta Enfermedad.

Se están dando pasos en búsqueda de tratamiento, para ello se están realizando las siguientes acciones:

a) Análisis de mecanismos fisiopatológicos. Defectos en MBNL, un Gen puede dar lugar a múltiples proteínas.

b) Análisis en modelos animales. Modelos animales en DM1.Drosophila, Ratónes, temas Ambientales.

c) Búsqueda Sistemática de Fármacos. Sistemas químicos de alto rendimiento, diseño racional de fármacos, otros modelos.

d) Transferencia al sector biotecnológico. Transferencia, aplicación clínica.
e) Desarrollo de biomarcadores.Proceso lento y progresivo. Registro de biomarcadores, validación de biomarcadores
9h45-Terapia génica en Distrofia Miotonica, a cargo de la Srta. Estefanía Cerro de la Universidad de Valencia.

Se ha constatado que la falta de la proteína MBNL, produce una mayor gravedad en la Distrofia Miotonica, por tanto una aportación de MBNL mejoraría la DM1.Seria por tanto conveniente una revisión de los niveles de la proteína MBNL
Se comenta la terapia basada en Oligonucleótidos

Micro RNAS, represores génicos

Antagonic Rs ó AntimiRs, para esto la mosca Drosophila es un buen modelo y puede servir de comparativa con la introducción de MBNL.

También se ha comprobado que un aumento de MBNL 1mejora las alteraciones moleculares típicas en la DM1 en los ratones, y se constata que es un buen modelo Terapéutico.

10h00-Mejora de la actividad de un hexapeptido anti-DM1, a cargo de la Srta.Anna Rapisarda de la Universidad de Valencia.

Las ventaja de obtener un buen Péptido, es que presenta una reducida Toxicidad,pero también tiene un elevado coste. Poseen también unos reducidos  efectos Secundarios y una Alta Especificidad.

La busca de los Péptidos, pasa por diferentes etapas desde el inicio 500 en el preclínico, hasta que llega al mercado en número aprox.60.

Se está estudiando con el modelo de Drosophila la busca de un  Peptido, que libere el MBNL,asi mismo se ha comprobado que en los ratones también ha experimentado un comportamiento positivo.
En la Convocatoria Todos Somos Raros todos Somos Únicos, auspiciado por el TELEMARATON,se están estudiando, conjuntamente con la Universidad Autónoma de Barcelona y el Departamento IQS (Química Computacional),la estructura secundaria de los Péptidos y el Grupo Genómico el comportamiento de la Drosophila.Se están realizando estudios en Vivo en modelo celular de Drosophila .

También se están evaluando derivados de Abp1, rescate de Atrofia y Ensayo funcional.

Modelo Celular humano y Modelo Muscular de Drosophila, traslado a ratón y asimismo buscar nuevos candidatos.

10h15-Estudio de alteraciones neurológicas en modelos animales de DM1, a cargo de la Srta. Estela Selma de la Universidad de Valencia.

A nivel  Neurológico en modelos de DM1 se reducen las neuronas diopanima DA y la Serotonina, en un proceso de Neuro-Degeneracion.Se constata que la función NMDA está alterada, a nivel de cerebro.
Se están realizando aplicaciones en Raton+Drosophila,y haciéndose estudios moleculares e histológicos en Drosophila.

Además, se están haciendo Estudios Funcionales, Analisis metabolómicos, Reposicionamiento de fármacos y un Screening o rastreo, resultando 61 compuestos +.

10h30-Defectos cardiacos en modelos en Drosophila de DM1 y DM2, a cargo de la Dra.Beatriz Llamusi de la Universidad de Valencia.

El 85% de los pacientes sufren disfunción cardiaca.Bloqueo atrioventriculacion, Arritmias.Disfuncion sistólica y diastólica.
Existe un porcentaje de muerte súbita entre el 2 y el 30%, para DM1.

Se está estudiando la Drosophila como modelo en Enfermedad Cardiaca, realizándose muchos estudios de envejecimiento e hipertrofias cardiacas.

Se han hecho estudios de Repeticiones 20CTGa 250CTG en DM1.

Los niveles de Autofagia en DM1 son notables y relevantes en corazón
Se están estudiando la aplicación de Pentamidina, liberación de MBNL1 produciendo el efecto deseado, y se están testando otros fármacos para su aplicación.

11h30-La Investigación Traslacional: hoja de ruta, a cargo de Dr. Manuel Pérez Alonso, de la Universidad de Valencia.

Se comenta las acciones llevadas a cabo en el IV Congreso celebrado los días 24 y 25 de Febrero de Científicos Emprendedores, en la búsqueda de la colaboración con Empresas.
Se analizan las necesidades de las Patentes y la Transferencia eficaz desde la Investigación a las Empresas.

11h45-Desarrollo del complemento alimenticio MYO-DM y su aplicación en DM1, a cargo de la Dra.Marta Pascual y Dr.Marco D´amato de la firma Myogem Health Company S.L.
Presentación del Grupo INKEMIA, IU-CT especializado en I+D en EERR

El primer Proyecto se desarrolló con los fondos obtenidos en la Fundacion La Marató de TV3, en la obtención de nuevos tratamientos para la DM1.
Basándose en un modelo de patogénesis MBNL1,y en los resultados de los ensayos con la Drosophila con 780 moléculas testadas.

Se dividieron en tres los estudios realizados, Grupo 1 (moléculas), Grupo 2(Fármacos de reposicionamiento), Grupo 3 (Productos Naturales), se inclinaron por el Grupo 3.
En estos momentos se encuentran en un estudio de desarrollo sobre la composición de activos, desarrollo formulación galénica, estudio de estabilidad, estudio observacional y finalmente un registro. 
También están desarrollando complementos alimenticios, en forma de capsulas según la guía ICH Q1E, el estudio tiene una duración de 12 meses. Y también en MD Project, calidad de vida relacionada con los hábitos alimentarios.

Ahora se encuentran en Fase de estudio en BARCELONA Y BILBAO.

El registro va a tener lugar en Belgica, con la Agencia de Seguridad Alimentaria y el complemento está dispuesto antes del mes de Julio del 2.017.En principio este producto estará destinado a recuperar la masa muscular,es decir el incremento de la actividad funcional.
12h00-Investigacion clínica en Distrofia miotonica, a cargo del Dr.Juan Jesús Vilchez de la Universidad de Valencia.

La DM1 es la ENM de mayor prevalencia dentro de las ERRAS,en estos momentos existen 20 ensayos en el mundo, relacionados con la Distrofia Miotonica de Steinert.

Todas las líneas de investigación se están desarrollando hacia la DM1,se están realizando estudios y tomando datos de la evolución de la fuerza muscular.

Se están realizando ensayos clínicos registrados y métodos de evaluación clínica,que permitan establecer un perfil clínico.

12h15-Conclusiones, a cargo del Dr. Rubén Artero, de la Universidad de Valencia

Se está en la fase de búsqueda de un fármaco típico que cumpla con lo siguiente:

-Especifico para un problema molecular

-Que sea muy activo

-Que sea muy poco toxico

-Que se distribuya bien por el organismo y que llegue al tejido diana.

-Barato de producir

-Estable y nuevo para que pueda ser comerciable
Se constata que la tendencia de Investigación en DM1 ha ido en aumento

El producto presentado por  MYOGEM, Ionis DMPK-2,5Rx en fase 1 está cubierto, siendo el primer suplemento alimenticio especifico para la enfermedad de Steinert.

Hay que buscar un fármaco que vaya a la raíz de la Enfermedad

Pueden aparecer fármacos para cada problema.
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