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Una emotiva conferéncia culmina la visita de
Jane Goodall a la UAB

Una concorreguda i emotiva conferéncia va tancar la
visita de la primatologa Jane Goodall a la UAB amb
motiu del Jane Goodall Institute Meeting. La seva
trajectoria vital va ser I'eix vertebrador de la xerrada
de Goodall, que també va donar a tots els presents,
sobretot als joves, raons per mantenir |'esperancga
en el futur malgrat la situacié actual.

[+]

AVENCOS
Explorant I'evolucié cromosomica dels primats

Comparant la sequeéncia genetica de diversos
primats, entre ells I'home, investigadors de la UAB
han estudiat el paper de les zones del genoma on
trobem repeticions de sequéncies. Aquestes regions
podrien ser les propenses a més canvis durant
I'evolucid dels primats.

[+]

A FONS

El Sincrot6 Alba pot ajudar en la lluita contra el
cancer

Durant els Gltims anys, diferents técniques de raigs
X generats en sincrotré que permeten una
radioterapia molt precisa i una produccié d'imatges
d'alta resolucio, han estat testades en investigacio
contra el cancer arreu del mon. El Sincrotrd Alba,
malgrat estar envoltat de centres de recerca
biomeédica, encara no ha estat aprofitat en aquest
sentit. Un nou projecte proposa aquest Us terapéutic
del sincrotrd.

[+]

A FONS

Proteina ATR: vigilant la meiosi (Premi Aposta
UAB 2011)

La meiosi és el procés pel qual es generen les
cél-lules sexuals i que implica trencaments de
cromosomes que cal reparar correctament per evitar
mutacions heretables. Aquest projecte, guardonat
amb un Premi Aposta 2011 de la UAB, pretén
estudiar les funcions i els mecanismes d'accié de la
proteina ATR, implicada en la reparaci6 del dany en
I'ADN, durant la meiosi.

[+]
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03/2006 - Novetats en el diagnostic genétic preimplantacional

La tesi doctoral d'Aida Pujol ha estudiat una variant del diagnostic genétic
preimplantacional en la fecundacié in vitro. Va analitzar la irregularitat numérica
dels cromosomes en els oocits i en el desenvolupament embrionari mitjangant la
hibridacié in situ fluorescent (FISH). Gracies a aix0 va poder indentificar els
diferents mecanismes que produeixen aquesta anomalia.

Referéncies

Tesi: "Analisi citogenética preimplantacional: alteracions cromosomiques numeriques i
estructurals”, llegida per Aida Pujol, I'1 de juny de 2005, i dirigida per la Dra. Joaquima
Navarro Ferreté y el Dr. Jordi Benet Catala.

Durant I'etapa reproductiva femenina, cada mes s'allibera un oocit amb capacitat
reproductiva, és a dir, un oocit preparat per ser fecundat i donar lloc a un embrid. Aquest
oocit esta en estadi de metafase II (MII) i té una cél-lula annexa, el 1er corpuscle polar
(1CP), que no té capacitat reproductiva. Ambdues cél-lules queden englobades dins la
mateixa coberta (zona pel-ltcida) i estan formades per 23 cromosomes amb 2 cromatides.
Aquestes dotacions cromosomiques sén complementaries. L'analisi citogenética del 1CP
permet una caracteritzacio indirecta de I'oocit en MII sense comprometre la seva capacitat
reproductiva. Aix0 permet, dins un programa de fecundacié in vitro (FIV), desenvolupar
una variant del diagnostic genétic preimplantacional en la que s'analitza el 1CP
(DGP-1CP).

L'objectiu general d'aquest treball és estudiar la incidéncia d'aneuploidia (alteracié en el
nombre de cromosomes) en els oocits i en els primers estadis del desenvolupament
embrionari.

S'han utilitzat oocits descartats de cicles de FIV per a desenvolupar una metodologia de
hibridacié in situ fluorescent (FISH) que permet detectar nou cromosomes en 1CPs i en
MII. Fins ara, les abséncies de cromosomes o cromatides en 1CP es consideraven
artefactes pero la valoracié de la complementarietat 1CP- MII realitzada constata que
només ho sén una minoria (25,8%).

Tant la freqliéncia d'aneuploidia obtinguda per als nou cromosomes estudiats (47,5%)
com el risc estimat d'aneuploidia per els 23 cromosomes (57,2%) son molt elevats. El risc
estimat de segregacié anomala per cromosoma analitzat és del 0,89%.

S'han identificat diferents mecanismes de generaci6 d'aneuploidies en I'oocit: separacid
precog de cromatides germanes (observada amb més freqiéncia al 1CP que a la MII) i
no-disjuncié de cromosomes homolegs en la meiosi i segregacié anomala en la mitosi de
I'etapa proliferativa de la linia germinal (mosaicisme gonadal). Aquest fenomen s'ha
detectat en un 25,7% de les pacients analitzades i fa recomanable el diagnostic prenatal a
les pacients que quedin gestants després d'un DGP-1CP.

Aplicant DGP-1CP a dones amb cariotip normal (dones d'edat avangada), la incidéncia
d'aneuploidia per als nou cromosomes ha estat del 60,4%, corroborant a aquest grup com
a grup de risc per la preséncia d'aneuploidies. Aplicant-lo a dues pacients portadores de
translocacions robertsonianes s'ha trobat una taxa d'aneuploidia molt alta per als
cromosomes no implicats en la translocacié (91,7% i 72,7%), independentment de les
alteracions observades per als cromosomes de la translocacio.

L'analisi d'aneuploidies en blastomers de pacients portadors i portadores de translocacions
reciproques mostra un alt index d'aneuploidies de cromosomes no implicats en la
translocacio (60,3%) i també un alt percentatge de mosaicisme (58,7%), tenint en
compte tant els cromosomes implicats com els no implicats en la translocacié. S'han
trobat embrions normals o equilibrats per la translocacié pero aneuploides per altres
cromosomes.

Sembla necessari I'estudi sequencial de la segregacié dels cromosomes implicats en la
translocacié i de les aneuploidies per altres cromosomes, en pacients portadors de
translocacions.

Per a validar la interpretacio del resultat de la FISH en I'analisi d'aneuploidia en cél-lules
proliferants, s'han estudiat cél-lules en estadi de GO (cél-lules de Sertoli) i cél-lules
proliferants (limfocits). En aplicar FISH en ceél-lules en proliferacié s'estima que el 10,8%
de dobles marques en excés trobades, en comparacié amb les trobades en cél-lules no
proliferants, no sén senyals partits, sin6 deguts al procés de replicacio. L'aplicacié de FISH
en cél-lules en proliferacio, com son els blastomers, pot dificultar la interpretacié dels
resultats de FISH. Caldria incloure marcadors de l'inici o el final de la replicacié per tal de
ser usats simultaniament amb les sondes diagnostiques de FISH en realitzar un DGP en
blastomers.

El DGP per a la deteccié d'aneuploidies és un procediment més del que es disposa per tal
d'oferir als pacients amb risc tot i que s'ha de valorar, en cada cas, si la seva aplicacié pot
ser beneficiosa.
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