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La Asociacion Espafiola de Aniridia otorga su primera beca
de investigacion a un estudio pionero en Espaia sobre
terapia génica para la Aniridia

La Asociacion Espaiola de Aniridia (AEA) ha concedido su I Beca de
Investigacion, dotada con 12.000 euros, al proyecto titulado
“"Aplicacion de CRISPR en células corneales derivadas de iPSC de
pacientes como aproximacion terapéutica para la Aniridia”, dirigido
por la doctora Esther Pomares del Instituto de Microcirugia Ocular
(IMO) Miranza.

La Asociacidn Espafola de Aniridia (AEA) ha culminado con éxito la convocatoria
de su primera beca de investigacion destinada a impulsar el conocimiento y el
desarrollo de terapias para esta enfermedad rara de origen genético que afecta
al desarrollo del ojo.

En esta primera edicién, la AEA ha recibido un total de cuatro proyectos de
investigacion, todos ellos de gran calidad cientifica. Tras un proceso riguroso de
evaluacion llevado a cabo por un comité evaluador cientifico y la Junta Directiva
de la asociacion, se ha resuelto otorgar la beca al proyecto titulado “Aplicacion
de CRISPR en células corneales derivadas de iPSC de pacientes como
aproximacion terapéutica para la Aniridia”.

Este innovador estudio esta liderado por la Dra. Esther Pomares, investigadora
del Instituto de Microcirugia Ocular (IMO Miranza), y tiene como objetivo explorar
el uso de la tecnologia de edicion génica CRISPR en células corneales derivadas
de células madre pluripotentes inducidas (iPSC) de pacientes con Aniridia. La
investigacion busca sentar las bases para una futura terapia génica personalizada
que pueda corregir las alteraciones genéticas responsables de la enfermedad.

El proyecto, en el que también participan los doctores Oscar Gris, José Luis Guell
y Laura Siles Mena, se llevara a cabo en un centro hospitalario con un nimero
considerable de pacientes con diagndstico positivo de Aniridia, por lo que se
podran generar células iPS de estos individuos y se corregiran mediante CRISPR
las mutaciones de cada uno. Pudiendo, ademas, estudiar los potenciales cambios
en el comportamiento de las células madre limbales asociados a la correccion del
gen PAX6 en cuanto a la regeneracion y diferenciacion celular.

La entrega oficial de la beca se celebrara en el marco del Congreso de la
Sociedad Espafiola de Oftalmologia (SEO), que tendrd lugar en Santiago de
Compostela el proximo 24 de septiembre a las 15:00 horas. Esta cita
representa un importante reconocimiento al compromiso de la AEA con el fomento
de la investigacion cientifica como via para mejorar el diagndstico y tratamiento
de las personas con Aniridia.

Con esta iniciativa pionera, la AEA reafirma su papel como motor de impulso a la
investigacion en enfermedades raras y renueva su compromiso con la comunidad
cientifica, médica y de pacientes.
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La aniridia es una enfermedad rara genética (1/64.000-1/96.000 personas)
debida a una mutacion o deleccion en el gen PAX6 en la mayoria de casos, que
afecta sobre todo al o6rgano visual, presentando estructuras oculares mal
desarrolladas, la mas evidente es la falta parcial o total del iris en ambos ojos y
gran fotofobia.

A menudo se asocia con otras patologias tales como: glaucoma, cataratas,
nistagmus, ojo seco, hipoplasia foveal o deficiencia limbar, entre otras.

Ademas, si la mutacién afecta a genes mas alla del PAX6, se puede dar lo que se
conoce como Sindrome WAGR. Se trata de un conjunto de patologias entre las
que se encuentran: tumor de Wilms, Aniridia, malformaciones Genitourinarias y
Retraso madurativo.

Aunque a dia de hoy no hay cura, si que hay muchas investigaciones
prometedoras a las que la AEA quiere dar impulso con esta nueva beca.
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