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Que és |la sindrome de Williams-
Beuren que afecta nadons i quin
avenc s'ha fet?

Un de cada 7.500 recent nascuts pateix aquest un trastorn genétic minoritari

[inicicentrareport]Bones noticies per a la investigacié contra les malalties minoritaries que
afecten infants. Un grup d'investigadors del Laboratori de Neurofarmacologia de la Universitat
Pompeu Fabra (UPF) han descobert un nou tractament que millora els simptomes clau de la
sindrome de Williams-Beuren, una malaltia que afecta 1 de cada 7.500 recent nascuts. La
recerca, publicada a la revista eLife, dona moltes esperances de cara a tractar en un futur proper
aguest trastorn genétic.

[GotaVerdaPle] Qué és la sindrome de Williams-Beuren? La sindrome de Williams és una
malaltia genética que afecta moltes parts del cos. Es caracteritza per discapacitat intel-lectual

lleu a moderada, personalitat amb caracteristiques Uniques, rostre distintiu, problemes del cor, i
vasos sanguinis (cardiovascular).La sindrome de Williams és causada per manca d'alguns gens
d'una regi6 especifica del cromosoma 7. S'hereta de forma autosomica dominant, encara que la
majoria dels casos sén esporadics, sense que hi hagi altres casos a la familia. Encara no hi ha cura.
El tractament depen dels simptomes que hi hagi.

[GotaVerdaPle] Quins son els principals simptomes dels nounats que pateixen aquesta
malaltia? Les persones afectades per aquest trastorn tenen trets facials caracteristics, un
comportament hipersociable amb interaccions desinhibides, déficit cognitiu, alteracions
cardiaques, dificultat per recrear una representacio en tres dimensions del voltant i problemes de
coordinacié motora.

[GotaVerdaPle] Com s'ha avancat en el tractament? Els resultats d'aquesta darrera investigacio
han mostrar que lI'administracié d'un farmac concret durant 10 dies normalitza alguns dels canvis
que la malaltia genera en proteines clau en l'afectacié de la genética. A més, s'han constatat
millores en diversos simptomes derivats del trastorn, com la hipersociabilitat, els problemes de
memoria, la hipertrofia del cor i la hipertensio. Al cor, per exemple, el canvi produit pel tractament
en el model és molt substancial en I'ambit d'expressié génica: al voltant del 70% dels gens
que estaven alterats tornen a nivells d'expressio tipics.

El pas seguent en la investigacié sera provar en el model animal molécules amb la capacitat de
modular el sistema endocannabinoide, i que ja tinguin una aplicacio6 clinica. La investigacio va
comptar amb la col-laboracio de la Universitat de Barcelona, el Vall d'Hebron Institut de
Recerca (VHIR), el Centre de Recerca Biomédica en Xarxa de Malalties Rares (CIBERER), la
Universitat Nacional d'Australia, la Universitat del Pais Basc, i I'Institut Hospital del Mar
d'Investigacions Mediques ((IMIM-Hospital del Mar), entre d'altres.[ficentrareport]
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