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El albinismo es una
condicion genética
No es una enfermedad



Condicion genética
rara (1:17000)
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Algunos datos sobre albinismo
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ALBINOCHIP
Diagnostico
de albinismo

< Un proyecto
- de investigacion










RECOGIDA DE MUESTRAS DE SALIVA
OBTENCION DEL ADN




ENVIO DEL ADN A SANTIAGO
DIAGNOSTICO GENETICO

Santiago




RETORNO DE RESULTADOS A MADRID




ENVIO DE RESULTADOS A LAS FAMILIAS
SOLAMENTE SI SON CONCLUYENTES

Santiago C N\




MUTACIONES RECESIVAS
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Personas sin albinismo Persona con albinismo



PADRES PORTADORES DE LA MISMA MUTACION
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Homocigosis



PADRES PORTADORES DE MUTACIONES DISTINTAS
&

Heterocigosis compuesta




DETECCION DE UNA SOLA MUTACION EN LA FAMILIA

* u
0‘ -
* ]
0. ™

[ ]

0‘ .

0’ -

* n

]

[ ]

[ ]

Falta una mutacion



El proyecto ALBINOCHIP

Nuevas mutaciones
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Nuevas mutaciones
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RATONES COMO ANIMALES MODELO DE ALBINISMO




MUTACIONES EN GENES e INSTRUCCIONES

Mutacion en gen

Mutaciones
| en
Instrucciones




Ratones AVATAR

 Nueva tecnologia CRISPR-Cas

« Mucho mas eficiente, rapiday precisa

 Permite reproducir exactamente
mutaciones de las Personas con
albinismo en ratones (AVATARES)




CRISPR-Cas es el futuro

Human gene therapy

Screens for drug target ID \ /_-—> Agriculture: crops, animals

The future of CRISPR-Cas9-mediated genome engineering

Ecological vector control: f—’/ \ Synthetic biology;

mosquito sterilization, etc. pathway engineering
Viral gene disruption; Programmable RNA targeting
pathogen gene disruption

Fig. 6. Future applications in biomedicine and biotechnology. Potential developments include
establishment of screens for target identification, human gene therapy by gene repair and gene
disruption, gene disruption of viral sequences, and programmable RNA targeting.

Doudna & Charpentier (2014) Science



Lluis MontolTU’s Lab at CNE
N R «E@ come e,
_'%,T— ‘/ Y COMPETITIVIOAD

-l A

Un lugar para la ciencia
y la tecnologia

< cz6erer ISCiii

' “_;‘Qmi“« - L ""’_—," '5 e ~monto
Cryopreservatlon and H|stology teams: Julia Fernandez, Maria Jesus

del Hierro, Marta Castrillo, Isabel Martin-Dorado, Soledad Montalban,
Oscar Sanchez

Almudena Fernandez
Santiago Josa

Andrea Montero

Julia Fernandez

Celia de Lara

Marta Cantero

Esther Zurita

Rafael Jiménez
Magdalena Hryhorowicz
Davide Seruggia

Former members: Patricia Giraldo, Estela Gimenez, Alfonso Lavado
Angel Diaz, Francina Langa, Teresa Mata, Lucia Regales, Victoria
Tovar, Rosa Roy, Cristina Vicente-Garcia, Eduardo Molto, Diego
Mufioz, Pau Esparza, Monica Martinez, Irene Robles, Irene Sanchez

Pawel Pelczar (Univ. Zlrich / Univ. Basel) Transgenic Unit
Belén Pintado (CNB-CSIC, Madrid) Transgenic Unit
José Luis Gomez-Skarmeta (CABD) Sevilla



