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OBJECTIUS DOCENTS

Adquirir experiéncia investigadora

Capacitat d’entendre un plantejament experimentala  mb els
objectius a conseguir, capacitat d’analisi de resul tats i

O F ETENE 28 FORMAIVES d’interpretarlos. Habilitats en el laboratori.

PROGRAMA DE L’ACTIVITAT

ESTUDIO DE LAS VARIANTES GENETICAS EN LOS GENES CX3 CR1, KATP | NADPH
OXIDASA EN MICROGLIA COMO FACTORES DE RIESGO DE ENF ERMEDADES
NEURODEGENERATIVAS: ENFERMEDAD DE ALZHEIMER (EA) Y ESCLEROSIS
LATERAL AMIOTROFICA (ELA)

Las muestras para el andlisis genético se obtendran de especimenes de los individuos
participantes conservados en los bancos de muestras. El ADN gendmico se extraera a partir
de muestras de tejido cerebral utilizando el QlAamp DNA Mini Kit (Quiagen, USA), siguiendo
las instrucciones del fabricante. El analisis genético, estadistico y otros estudios moleculares
serd realizado en este proyecto que consta de 2 etapas:.

1. Determinacion de la existencia de polimorfismos poblacionales en los genes
estudiados

Se determinara la existencia de los polimorfismos funcionales a estudiar (CX3CR1, KATP y
NADPH oxidasa) utilizando bases de datos de polimorfismos y por técnicas de
secuenciacion directa de pacientes individuales para determinar la presencia de los alelos
variantes en los individuos de la cohorte. Estos polimorfismos permitirdn caracterizar la
existencia de posibles haplotipos y su asociacién con la patologia.

2. Asociacion de la presencia de los polimorfismos en los genes candidatos con la
susceptibilidad de padecer EA o ELA.

El ADN purificado de los pacientes se utilizar4 para analizar sus genotipos, los cuales se
realizaran mediante técnicas de KASPar (K-Biosciences) y CNV por Tagman (ABI).

Estos polimorfismos se analizaran como posibles marcadores de riesgo para lesion masculo-
tendinosa y ligamentosa en nuestra poblacion de estudio.

Para determinar la asociacién de los genotipos de las variantes encontradas con la
enfermedad se utilizaran metodos de regresion logistica para varios supuestos de modelo de
herencia mediante el software en entorno R SNPassoc. Empleando los polimorfismos
detectados en un mismo gen se realizard un andlisis de haplotipos utilizando el software
haploview (Broad Institute, MIT, USA) y SNPassoc.
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