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Oryzon Genomics e Ingemm se
unen para investigar el
Sindrome Phelan-McDermid

Los pacientes con esta enfermedad, entre 2.500 y 5.000 en Espana, sufren un trastorno genético y
desarrollan una variedad de espectro autista.
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Oryzon Genomics y el Instituto de Genética Médica y Molecular (Ingemm) colaboran

en medicina de precision en pacientes con Sindrome Phelan-McDermid (PMS).
El PMS esun trastorno genético que implica una mutacion del cromosoma 22 por una

alteracion del gen Shank3, relacionado con la transmisién de la sefial neuronal. El
Ingemm pertenece al Hospital La Paz de Madrid.

En esta unidn se hara una caracterizacién de la situacién funcional basal cognitiva y

comportamental de los enfermos como analisis previo para la realizaciéon de un
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estudio clinico con vafidemstat en pacientes con PMS. La inhibicion del pat6geno
LSD1 abrela puerta a medicina de precision en ciertas variedades de enfermedades del

sistema nervioso.

Vafidemstat es un fArmaco inhibidor de LSD1 en Fase II de desarrollo clinico que
tiene un buen perfil de seguridad. Ademas, ha mostrado su eficacia en la reduccion de

la agitacion y agresion en estudios clinicos en enfermedades de Alzheimer, Trastorno
Limite de la Personalidad, TDAH y Autismo.

Los investigadores de Ingemm, Julidn Nevado y Pablo Lapunzina, han reflejado que “
es una oportunidad paraintentar un nuevo tratamiento en pacientes con PMS, ya que

muchas de las aproximaciones terapéuticas que se han intentado han tenido un
escaso resultado a medio y largo plazo”.

Vafidemstat inhibe al patégeno y ya ha mostrado su
eficacia con Alzheimer, el TDAH y Autismo

Por su parte, el consejero delegado de Oryzon, Carlos Buesa, ha declarado que “el
mecanismo de accion molecular de vafidemstat y sus resultados clinicos hasta la

fecha sugieren que podria tener un potencial terapéutico para el tratamiento del PMS
y confiamos que este potencial pueda ayudar en el futuro a estos pacientes”.

Se estima que el 80% de las personas con esta enfermedad tienen un trastorno de
espectro autista. Entre 2.500 y 5.000 per sonas sufren PM S en Espafia. Estos pacientes

sufren de un retraso en el desarrollo neurocognitivo en multiples areas, sobre todo en
su capacidad de comunicarse y desarrollan comportamiento obsesivo-repetitivo.
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