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Terapia genica per a la
sindrome de Sanfilippo.
Modificant la cadena

Presentacio

El meu treball de recerca, que porta per titol La terapia genica i la sindrome de
Sanfilippo, té per objectiu investigar sobre com gracies a la terapia genica es pot
aconseguir curar persones afectades d’algun tipus de malaltia; en aquest cas, em
centro en la sindrome de Sanfilippo, una malaltia que afecta 1 de cada 70.000 nai-
xements en el nostre pais.

Per comencar, em vaig plantejar un seguit d’objectius:

- Investigar si la terapia genica sera capa¢ de curar aquesta malaltia.

- Saber si és I'inic tractament viable per a la seva cura.

- Fer-ne resso per aconseguir que la gent s’involucri per ajudar, ja que es tracta
d’'una malaltia minoritaria, i la gent no té consciencia del que suposa patir aquesta
sindrome.

- La meva hipotesi plantejada és que potser la terapia génica si que aconseguira
curar els afectats de la sindrome de Sanfilippo. Crec que actualment s’esta avan-
cant molt en la recerca de noves terapies i tractaments malgrat els problemes de
financament que hi pugui haver.







Metodologia

En referencia a les fonts d’'informacié del meu treball, en la part teorica el gran
gruix I'he extret d’internet, sobretot de la pagina web de Laboratoris Esteve i de
I’Associacié MPS Espanya, ja que d’alla he pogut obtenir informacié fidedigna

i d’actualitat. Tot i aixi, part de la informacié prové també de documents que
m’han facilitat tant la doctora Adelaida Morte, dels laboratoris Esteve, extraient
aquella informacié més cientifica lligada amb la terapia génica, com el senyor
Jordi Cruz, president de ’Associacié MPS Espanya, amb molta informacié sobre
la sindrome de Sanfilippo.

Cos del treball

El treball es divideix en dos grans blocs: una part teorica i una part practica. En la
primera, comenco parlant de 'ADN, ja que és el punt fonamental per posar-nos en
situaci6 i entendre la genética i la malaltia. Seguidament, un cop desenvolupat el
tema de l'acid desoxiribonucleic, introdueixo la terapia génica explicant de que es
tracta i certs punts a tenir en compte a I’hora d’aplicar aquesta terapia a la malaltia,
com és el cas dels vectors. També explico quines sén les seves aplicacions i faig
referencia a noticies actuals lligades amb els avencos de la terapia génica per tal de
destacar la seva importancia. Per acabar el primer bloc, parlo de la sindrome de San-
filippo i n'analitzo aspectes variats, des de com es diagnostica aquesta malaltia fins
a com s’hereta, passant pels problemes que causa en els nens afectats.

Pel que fa a la part practica del treball, es divideix en quatre punts. Primerament,
em centro en com esta la recerca actualment, i per aixo em vaig posar en contacte
amb Laboratoris Esteve i gracies a la doctora Adelaida Morte vaig poder obtenir
informacié de primera ma de la investigaci6 que s’esta duent a terme.
Seguidament, després de contactar amb '’Associacié MPS Espanya, explico tota
aquella informacié obtinguda un cop entrevistat Jordi Cruz, president de l'associ-
acid i pare d'una noia amb la sindrome de Sanfilippo. Per tant, és una vessant del
treball de caracter més personal, parlant de la malaltia.

Com a tercer punt vaig representar un arbre genealogic de la seva familia, cen-
trant-me en la sindrome de Sanfilippo, a partir de tota la informacié que em va donar.
Finalment, vaig decidir ajudar totes aquelles families, i per aix0 vaig fer un triptic
explicant que pretenia i a partir d’aqui vaig intentar fer una petita campanya amb
l'objectiu tant de donar a coneixer aquesta malaltia com d’aconseguir que la gent
doni suport a I'’Associacié MPS Espanya. A més a més, el Sr. Jordi Cruz em va donar
la possibilitat de publicar un article a la revista de I'Associacié MPS Espanya, on jo
parlava de la meva experiencia després d’haver-los visitat i de quin va ser el motiu
pel qual vaig decidir fer aquest treball. Com a punt i final d’aquesta darrera part del
meu treball, un membre de I'’Associacié va ser a I'escola per fer una xerrada en el




marc de la Setmana de la Ciéncia, per donar a coneixer als alumnes de batxillerat
que suposa conviure de prop amb la malaltia.

Per finalitzar el meu treball hi ha la conclusié, on explico quins han sigut els re-
sultats obtinguts després d’investigar i aprofundir en aquest tema, i els punts més
destacats de la recerca.

Dins dels annexos, hi ha la transcripcié de 'entrevista a Jordi Cruz, en la qual expli-
ca la seva experiencia com a pare d'una nena amb la sindrome de Sanfilippo, aixi
com la seva feina com a president de I'’Associacié MPS Espanya. El triptic que he
fet pretenia apropar-me a tota aquella gent que desconeix aquesta sindrome. I I'ar-
ticle que es va publicar a la revista de MPS Espanya reflecteix com vaig decidir fer
aquest treball i quina era la meva visié després de la visita a aquesta associacio.

Conclusions

Partint de la meva hipotesi, on afirmava que la terapia genica curaria els afectats
per la sindrome de Sanfilippo, la principal conclusié que he extret és que aquest
tractament ha resultat ser el més idoni per a revertir la sindrome, ja que d’altres
metodes que s’han intentat no han resultat ser efectius.




Aquesta terapia permet que les celllules amb el gen sa puguin fabricar els enzims
que hi manquen fent desapareixer aixi 'acumulaci¢ de glicosaminoglicans de

les cel'lules, posant fi a la neuroinflamacié i a la disfuncié del cervell i d’altres
organs. Tot i que encara no s’ha aplicat en nens afectats, si que esta previst que a
principis del 2018 es comencin a fer els primers assaigs, si bé no tots els pacients
podran ser tractats perque també s’ha de tenir en compte el grau d’afectacioé de la
persona. Per tant, el més probable és que s’apliqui en nens acabats de diagnosticar
o amb la malaltia poc desenvolupada.

Per altra banda, gracies a 'elaboraci6 del triptic i a la xerrada que va pronunciar la
senyora Ana Mendoza, membre de '’Associacié MPS Espanya, vaig aconseguir que la
gent del meu voltant, que no tenia coneixement de la malaltia, s'hi interessés i pren-
gués consciencia d’aquesta patologia.
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