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CAPíTOL 3 
 
UTILITZACIÓ DE TÈCNIQUES DE REPARACIÓ GÈNICA 
COM A POSSIBLE TERÀPIA DE LA MALALTIA DE 
GAUCHER: ELS QUIMERAPLASTS 
 
 



 



Resultats 

3.1. Utilització de quimeraplasts com a possible teràpia de la malaltia de 

Gaucher 

 

Fins al moment s’han desenvolupat diferents tècniques de teràpia gènica, però en 

general tenen moltes limitacions. Per una banda els vectors utilitzats poden generar reaccions 

immunes (adenovirus) o integracions a l’atzar en el genoma (retrovirus). Per altra banda, el gen 

forani deixa d’expressar-se després d’un cert temps. Per tot això és lògic que s’hagin 

desenvolupat noves estratègies per a la teràpia de malalties genètiques. Una d’aquestes 

aproximacions és l’utilització de quimeraplasts, molècules quimèriques de RNA-DNA capaces de 

promoure la correcció d’una mutació mitjançant els mecanismes de reparació de la cèl·lula. En 

la malaltia de Gaucher una de les mutacions més freqüents és la L444P. Hem intentat corregir 

aquesta mutació utilitzant quimeraplasts en fibroblasts d’un pacient de la malaltia de Gaucher 

homozigot per la mutació L444P. 

Els resultats obtinguts mostren una molt baixa, o nul·la, eficiència de correcció. 

Recentment s’han publicat diferents treballs on descriuen també resultats negatius per altres 

malalties utilitzant aquesta tècnica, deixant en entredit l’eficàcia d’aquesta tècnica. 
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