aracteritzacié de mutacions causants
de la malaltia de Gaucher.
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Obyectins






Objectius

Els objectius generals d’aquesta tesi eren aprofundir en alguns aspectes moleculars de la
malaltia de Gaucher, tals com la caracteritzacid6 de mutacions i el desenvolupament de

possibles estrategies terapeutiques per a la malaltia.

Els objectius concrets van ser:

1. Caracteritzacid de mutacions causades per recombinacions entre el gen GBA i el

pseudogén GBA:

1.1. Caracteritzacid de nous al-lels recombinants causants de la malaltia de

Gaucher

1.2. Caracteritzacié del mecanisme de generacié de I’al-lel RecNcil en poblacié

espanyola i argentina

2. Busqueda de mutacions en el gen PSAP en pacients de la malaltia de Gaucher

3. Utilitzacié de técniques basades en la reparacioé génica per a la seva aplicacié com a

possible terapia de la malaltia de Gaucher

4. Utilitzacio de tecniques d’interferencia de RNA per a la seva aplicacié com a possible

terapia de la malaltia de Gaucher
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