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INTRODUCCION OBJETIVOS

La retinosis pigmentosa es la primera causa de degeneracion retiniana
y la segunda causa de ceguera a nivel mundial. Los sintomas inician en
las primeras décadas de vida, afectando en gran medida a la calidad de
vida de los pacientes. No tiene cura. Es necesario un analisis de los
estudios llevados a cabo con terapia génica ya que puede ser uno de los
futuros tratamientos.

Analizar el uso de terapias génicas en este tipo de retinosis
pigmentosa autosomica dominante

ESPECIFICOS
Exponer las clases y las principales mutaciones de gen rho
Especificar las terapias génicas que se encuentran en estudio
Comparar las diversas terapias
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CONCLUSIONES

o La heterogenicidad en las mutaciones dificulta los estudios

« Las mutaciones en el gen RHO suelen generar ganancia de funcion

o Hay mas de nueve terapias génicas para la RPAD

o Las terapias con ASOs, hidroxicloroquina y ARNi son las inicas que se
encuentran en fase 72 mostrando buenos resultados en estudios preclinicos

o Seguridad probada en animales

« La administracion enfermera de inyecciones intravitreas supone menor coste

o El papel de las enfermeras en el seguimiento de la enfermedad es
fundamental

Las mutaciones en el gen RHO recesivas
generan una pérdida de funcion, por lo que
inyectando una copia sana se solventaria la
enfermedad. En el caso de la herencia
dominante, esta genera una ganancia de
funcion, provocando una sobre expresion
del gen, y por ello toxicidad.

Las terapias en este caso se basan en
eliminar la copia mutada, evitando daiiar el
alelo sano. Poder diferenciar entre un alelo
sano y otro enfermo es complicado, ya que
suelen tener distinto un nucleétido, por lo
que la mayoria de terapias se basan en
eliminar ambos alelos y suministrar una
nueva copia sana del gen.

Cada terapia tiene una aproximacion
distinta para conseguir el mismo objetivo.
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Fortalezas:

Unificar en un inico proyecto las prinicipales
ventajas y desventajas de la terapia génica en
RPAD, asi como indicar los tratamientos mas
avanzados y con mejores resultados
Debilidades:

Pocos articulos

Se centran en una mutacion concreta
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