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Hay mas de un gen implicado en el autismo

Investigadores del Instituto de Tecnologia de Massachusetts (EE UU) han
descubierto la existencia de multiples factores de riesgo genético que
podrian influir en la gravedad de los sintomas autistas, mediante la
localizacion exacta de dos genes que causan sintomas similares al autismo
en el ratén. Su descubrimiento podria dar lugar al desarrollo de farmacos
dirigidos a la interaccion genética.
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El estudio, publicado en la revista Proceedings of the National Academy of
Sciences (PNAS), apoya las antiguas sospechas de los investigadores: hay
mas de un gen implicado en los individuos con autismo de origen genético.

Este hallazgo acelerara el desarrollo de farmacos que actuen sobre los
mecanismos de senalizacién entre los dos genes responsables de los
sintomas de algunos trastornos del espectro autista (TEA).

La interseccion molecular de las dos vias genéticas en el cerebro puede
servir como diana diagnostica o marcador bioldgico. "Hay dos factores de
riesgo genético para los trastornos del espectro autista que actuan de
manera cooperativa e influyen en el tamafo cerebral y en el comportamiento
social. Ambos estan alterados en los TEA " afirm6 Damon T. Page,
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investigador principal del estudio.

Aproximadamente un 24% de las personas con autismo presentan
macrocefalia - circunferencia de la cabeza por encima del percentil 98 — y
un mayor tamafo del cerebro. Estos individuos presentan una interaccion
social deficitaria, una alteracion en la comunicacién y comportamientos
repetitivos. Los estudios realizados muestran una correlacién entre el
tamafio del cerebro y la gravedad de los problemas de la conducta.

Los expertos sostienen que estos trastornos son la segunda patologia del
desarrollo grave mas frecuente después del retraso mental. Segun Page, "los
resultados prueban que la gravedad de los sintomas autistas puede ser
producto de variaciones en el ADN en localizaciones multiples del genoma".

"Un dia se podran desarrollar nuevas terapias que influyan en los
mecanismos de sefializacion particular del trastorno," afirmoé Mriganka Sur,
jefe del departamento de Ciencias Cognitivas y del Cerebro del Instituto de
Tecnologia de Massachusetts.

El equipo de investigacion de Page ha descubierto que los ratones
portadores de mutaciones en dos genes diferentes de susceptibilidad autista
presentan sintomas mas graves que aquellos que solamente presentan una
unica mutacion. Los investigadores han estudiado los efectos en el
desarrollo cerebral del ratén y el comportamiento de las mutaciones en el
gen PTEN, asi como el gen transportador de serotonina.

Los sintomas sacuden por partida doble

La investigacion mostré que los ratones con sola una mutacién en el gen
PTEN o en el gen transportador de la serotonina presentan cerebros mas
grandes de lo normal, mientras que los cerebros de los ratones con
mutaciones simultaneas en PTEN y en los genes transportadores de
serotonina presentaban un tamafio incluso mayor.

En los ratones hembra se observo que una mutacion en el gen PTEN alteraba
la sociabilidad, mientras que los sintomas eran mas graves en aquellas que
presentaban también una mutacion en el transportador de la serotonina.



“La interaccion entre los dos genes influye en el crecimiento cerebral y en la

sociabilidad en el ratén, observando que las mutaciones en el transportador
de la serotonina pueden ser uno de los multiples factores de riesgo que
modifiquen la gravedad de los sintomas autistas en individuos que habian
desarrollado previamente mutaciones en el gen PTEN”, concluyen los
autores.
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