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Descubren una mutacion genética que
causa enfisema pulmonar

Cientificos espafioles han identificado una variacion genética que se
relaciona con la ausencia de la proteina alfa-1 antitripsina y la aparicion de
enfisema pulmonar. Segun el estudio, publicado en Respiratory Research, la
carencia de esta proteina desprotege a los pulmones frente al humo del
tabaco, primera causa de esta enfermedad.
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Tincién de un pulmoén enfisematoso terminal. Hay un gran espacio irregular de aire rodeado por

una gran cantidad de células infiltradas (azules) y sangre (rojo). / Wikipedia

Una nueva clave para entender el enfisema pulmonar ha sido desvelada por
un grupo de cientificos espafioles de distintas instituciones. Segun los
investigadores, una variacion genética relacionada con el déficit de la
proteina alfa-1 antitripsina podria favorecer la aparicion de esta enfermedad.

El descubrimiento de esta mutacion, que se ha denominado QOMadrid, es
fruto de una colaboracién entre el Instituto de Salud Carlos Ill, el Registro
Espafiol de Pacientes con Déficit alfa-1 antitripsina (REDAAT) y la Sociedad


https://twitter.com/@agencia_sinc
https://www.agenciasinc.es/articulos-del-dia/11-11-14
http://es.wikipedia.org/wiki/Enfisema_pulmonar#mediaviewer/File:Emphysema_H_and_E.jpg

Espafiola de Neumologia y Cirugia Tordcica (SEPAR). El estudio ha sido
publicado en la revista Respiratory Research.

Algunos compuestos toxicos como el humo del tabaco provocan que el
organismo segregue oxidantes que infectan o irritan las paredes de los

alveolos. La mision de la proteina alfa-1 antitripsina es proteger el tejido
pulmonar frente a estos dafos.

Fumar agrava el riesgo de enfisema pulmonar en los
individuos con esta mutacion, segun los investigadores

Por lo tanto, para los investigadores, fumar o inhalar sustancias
contaminantes puede aumentar el riesgo de enfisema pulmonar en los
individuos con esta mutacion genética ya que carecen de proteccion tanto
en los pulmones como en la sangre.

"El paciente estudiado sufre un enfisema muy grave debido a que es
portador de esta nueva mutacién y también de otra descrita previamente’,
afirma Beatriz Martinez Delgado, genetista del Instituto de Investigacion en
Enfermedades Raras (lIER) del Instituto de Salud Carlos II.

Las personas que padecen un enfisema pulmonar pueden llenar sus
pulmones de aire fresco pero presentan graves dificultades para expulsarlo,
lo que provoca deficiencias en la oxigenacion de las células del cuerpo.

Importancia de las regiones reguladoras

En el estudio se analizé a una familia con déficit grave de alfa-1 antitripsina.
Para Martinez Delgado, los resultados revelan que las regiones reguladoras

del gen pueden ser una clave para el desarrollo de la enfermedad, “incluso si
esta mutacion no afecta a las regiones codificantes”.

"Hay que concienciar a la poblacién en habitos de vida mas favorables para
la salud respiratoria, sobre todo en casos de riesgo como el déficit de alfa-1-
antitripsina", explica Maria Teresa Martinez, neumologa del Hospital 12 de
Octubre de Madrid, responsable del paciente y de su familia.
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