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Por dltimo y aunque no por ello menos
importante, un estudio colaborativo espa-
nol, en el que han estado implicados el gru-
po de la Dra. Ayuso, de la Fundacion Jimé-
nez Diaz; el Dr. Cuenca, de La Universidad
de Alicante y; el Dr.Dopazo, del Cl Principe
Felipe de Valencia, ha detectado, mediante
mapeo por homozigosis y secuenciacion
exdmica, una mutacion danina en homozi-
gosis en el gen SAMD11, responsable de
RPAR de apariciéon en el adulto en cinco in-
dividuos de dos familias consanguineas no
relacionadas (Corton y cols, 2016). SAMD11
se ha visto que se localiza en las tres capas
nucleares de la retina con un fuerte nivel
de expresion, lo que concuerda con que
pueda ser un factor implicado en la regula-
cién transcripcional, como lo es su equiva-
lente en el ratoén.
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Acucela recibe la designacion de
medicamento huérfano por partede la
FDA de Estados Unidos para el
tratamiento de la enfermedad de
Stargardt

Acucela Inc. es una compania de oftal-
mologia en fase clinica especializada en
identificar y desarrollar nuevas terapias pa-
ra tratar y retardar la progresion de enfer-
medades que amenazan la vision. Esta com-
pafia ha anunciado el pasado 6 de enero
que la FDA (Administracion de Alimentos y
Farmacos de Estados Unidos) ha otorgado
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la designaciéon de medicamento huérfano
al farmaco estrella de Acucela, el lamado
Emixustat clorhidrato (ACU-4429), para el
tratamiento de la enfermedad de Stargardt.
La Ley de Medicamentos Huérfanos de Es-
tados Unidos proporciona un estatuto es-
pecial a los farmacos y productos biolégicos
destinados a un tratamiento seguro y efec-
tivo, el diagnéstico o la prevenciéon de en-
fermedades raras y trastornos que afectan
a menos de 200.000 personas en el pais. Es-
te es el caso de la enfermedad de Stargardt,
que afecta a menos de 40.000 personas en
Estados Unidos.

La enfermedad de Stargardt es genética
y afecta directamente a la retina, a menudo
causando una progresiva y lenta pérdida de
visién en ninos.También se denomina dis-
trofia macular de Stargardt, y afecta aproxi-
madamente a 1 de cada 10.000 personas en
el mundo. La forma mas comun es recesiva
y esta causada por una mutacion en el gen
ABCA4 que origina una acumulacién de sub-
productos téxicos de la vitamina A (princi-
palmente el lamado A2E) en la retina. Ello
tiene como resultado un deterioro gradual
de los fotorreceptores y de la vision. Los sin-
tomas del Stargardt suelen aparecer durante
la nifez o la adolescencia, pero en algunos
casos los problemas visuales pueden no ser
identificados hasta mas tarde. En la actuali-
dad, no existen terapias conocidas que per-
mitan ralentizar su avance.

El ciclo visual es el proceso mediante el
cual la vitamina A se recicla en el ojo, sien-
do esta ultima crucial para el proceso de la
vision. El Emixustat modula el ciclo visual
inhibiendo una enzima critica de esta ruta,
la lamada proteina del epitelio pigmenta-
rio de la retina 65 (RPE65). Al retardar el ci-
clo visual disminuye la disponibilidad de

los derivados de la vitamina A (11-cis-reti-
nal y todo-trans-retinal) para formar pre-
cursores del A2E y compuestos relaciona-
dos.En animales modelo de la enfermedad
de Stargardt y degeneracion de la retina se
encontré que el Emixustat era capaz de de-
tener y revertir la acumulaciéon de A2E,y
con ello de preservar la integridad de la re-
tina. Administrado por via oral, se determi-
né que el Emixustat era generalmente bien
tolerado en estudios clinicos llevados a ca-
bos en personas que experimentaban un
retraso en la adaptacién a la oscuridad.
Acucela planea explorar el potencial del
Emixustat para detener o ralentizar la pro-
gresion de la pérdida de vision en pacien-
tes diagnosticados de enfermedad de Star-
gardt en futuros estudios clinicos.

Noticia traducida por:
José Martin Nieto.
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