Localizan un mecanismo genético que
causa malformaciones en la corteza cerebral

» El estudio realizado por

investigadores de Neurociencias
podria tener aplicaciones futuras
en el tratamiento de la epilepsia

REDACCION

W Investigadores del Instituto de
Neurociencias, centro mixto de la
Universidad Miguel Herndndez
(UMH) de Elche y el Consejo Supe-
rior de Investigaciones Cientificas
(CSIC), han participado en un estu-
dio que haidentificado al gen Emh
como el responsable de las malfor-
maciones corticales de tipo hetero-
topico en ratones y humanos. Este
hallazgo, que ha publicado la revis-
ta cientifica «Nature Neuroscience»
y que ayer dio a conocer la UMH,
desvela claves de una enfermedad
que causa severas malformaciones
corticales en los humanos, asocia-
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das con la epilepsia ylos déficits de
aprendizaje en los adultos. En este
estudio han participado los investi-
gadores Camino de Juan yVictorBo-
rrell. Segtinlos participantes de esta
investigacion, lostrastornosdel des-
arrollo cortical constituyen un gru-
po de patologias que son conse-
cuencia de la alteracion del des-
arrollodel sistemanervioso central.
Lamayoriaderiva deladetencionde
la migracion neuronal, pero, tam-
bién, puedenverseafectadaslapro-
liferacion y la organizacion. Dentro
delos trastornos de la migracion, la
heterotopia es el mas frecuente.

El investigador Victor Borrell ha
explicado que «hemos trabajado
con ratones HeCo, un tipo de ratén
mutante espontaneo que presenta
masas heterotopicas bilaterales de
neuronas en la sustancia blanca lo
que le convierte en un modelo ge-
nético muy interesante para el estu-

dio fisiopatoldgico de esta malfor-
macion». La investigadora Camino
DeJuan haafiadido que «los estudios
genéticos realizados en ratones HeCo
han identificado como gen respon-
sable de estas malformaciones a
Eml1, un gen que codifica para una
proteina asociada alos microttiibu-
los, un tipo de estructura celular de
forma tubular involucrada en la for-
macion del sistema nervioso». Ade-
mas, «este estudio -en el que tam-
bién han intervenido cientificos de
Holanda, Francia y Suiza- ha reve-
lado que la migracion anormal de las
neuronas en esta patologia no es un
defecto inherente a las células pro-
genitoras, sino que se debe a la ba-
rrera fisica que supone la forma-
cion de masas neuronales». Los re-
sultados obtenidos permitirdn una
mejor clasificacion de malforma-
ciones corticales en humanos, ba-
sada en la causa de su patologia.



La UMH identifica el gen que provoca
malformaciones en la corteza cerebral
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El Centro de Investigaciones Cientificas (CSIC) v la Universidad Miguel Hernandez (UMH) han logrado
identificar el «gen Eml1» como el responsable de las malformaciones corticales —corteza cerebral— de tipo

heterotopico enratones v humanos, el cual esta detras de enfermedades como la epilepsia, segtin ha
informado el centro en un comunicado.

El estudio, que publica la revista Nature Neuroscience v en el que también han participado otras
universidades, ha desvelado el caracter «clave» de una enfermedad que causa «severas» malformaciones
corticales en los humanos asociadas con la epilepsia y los déficits de aprendizaje en los adultos. El Instituto
ha explicado que una alteracion del sistema nervioso provoca esos trastornos del desarrollo cortical.

Elinvestigador del CSIC, Victor Borrell, ha subrayado que han trabajado con ratones HeCo, «un tipo de
ratén mutante esponténeo que presenta masas heterotépicas bilaterales de neuronas en la sustancia blanca

lo que le convierte en un modelo genético muy interesante para el estudio fisiopatologico de esta

malformaciéns», ha indicado.

Camino De Juan, también investigadora en el Instituto de Neurociencias, ha afiadido que «los estudios

genéticos realizados en ratones HeCo han identificado como gen responsable de estas malformaciones a
Eml1, un gen que codifica para una proteina asociada a los microtubulos, un tipo de estructura celular de
forma tubular involucrada en la formacién del sistema nervioso». Los resultados obtenidos permitiran una

mejor clasificacion de malformaciones.

Descubren un gen que causa
malformaciones del cerebro

Investigadores del
Instituto de Neurociencias
y de la UMH han formado
parte de un equipo
internacional

i R.A.

ALICANTE. Un equipo internacio-
nal de cientificos ha descubierto que
una mutacioén del gen Eml1 es la res-
ponsable de malformaciones hete-
rotopicas en el cerebro, un sindrome
que provoca la acumulacion de gran-
des masas de neuronas en areas del
cerebro en las que estas células no
deberian estar. El estudio, en el que
han participado investigadores del
Instituto de Neurociencias de Alican-
te, centro mixto del CSIC y la Uni-
versidad Miguel Hernandez, se pu-
blicé ayer en ‘Nature Neuroscience’.
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La heterotopia es un tipo de mal-
formacion del cerebro que aparece
en varias dolencias humanas y que
causa epilepsia intratable y discapa-
cidad intelectual o retraso mental
profundo. Esta malformacion se ca-
racteriza por generar grandes gru-
pos o0 masas de neuronas en lugares
donde no deberia haberlas, explicd
Victor Borrell, investigador del CSIC
y coautor del estudio.

«En enfermedades como la epi-
lepsia, estas heterotopias son muy
usuales, sobre todo en las epilepsias
intratables, las que aparecen inclu-
so antes de nacer y para las que no
hay ningtin farmaco en el mercado,
pero también estan asociadas a la
discapacidad intelectual severay.

Estas heterotopias pueden afectar
auna parte pequena del cerebro o a
practicamente todo el cerebro pero
lo normal es que «cuanto mayores

son las masas, mayor es también la
discapacidad intelectual y mas grave
es la epilepsiay. En estos dos casos es
donde mas probabilidades hay de en-
contrarse con el gen Emll mutado, el
origen de estas malformaciones.
«En el estudio hemos descubierto
que este gen estd mutado en los pa-
cientes que tienen esta malforma-
ciény, un hallazgo importante como
«herramienta de diagnosticoy y util
para las parejas que quieran tener hi-
jos y saber sison portadores de este
gen mutado. Asimismo, conocer el
mecanismo celular en el que este gen
estd implicado abre también la puer-
ta al desarrollo de futuros farmacos.
Este hallazgo demuestra ademas
que, en contra de lo pensado hasta
ahora, algunas de estas malformacio-
nes no tienen su origen en las neu-
ronas -que estan en perfecto estado-
,sino en sus células progenitoras.



