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En el nimero de octubre de 2010 han aparecidega®stes noticias:

Chromosome 9p21 in amyotrophic lateral sclerosis ifinland: a genome-wide
association study

Cromosoma 9p21 en la esclerosis lateral amiotr@iickinlandia: un estudio de
asociacion con el genoma.
http://www.thelancet.com/journals/laneur/articléf474-4422(10)70184-8/abstract

El estudio se desarrolla en Finlandia por una amith mas elevada de la enfermedad y
por tener una homogeneidad genética en la pobladidtotal de 442 pacientes con ela
y 521 pacientesde control. Se encontraron dosteaisticas genéticas: una fue en el
cromosomalg22 que corresponde a un alelo del gen SODIir@&ke encontré en una
region del cromosoma 9p que fue identificado aoterénte en familias con ela. Dentro
de esta region se definio un42-SNP haplotype ado@an un riesgo elevado de ela.

El cromosom@p?21 es la mayor causa de ela familiar en la pabiate Finlandia. El
studio concluye que hay una asociacion entre laciut en este cromosomayy la ela.
Afirma ademas que la asociacion de demencia fremtpobral y ela puede tener una
causa genética comun.

Chromosome 9p21 in sporadic amyotrophic lateral sefosis in the UK and seven
other countries: a genome-wide association study

Cromosoma 9p21 en la esclerosis lateral amiotréfical reino unido y otros siete
paises: un estudio de asociacion con el genoma
http://www.thelancet.com/journals/laneur/articléfA474442210701976/abstract

En este estudio participan 599 enfermos de elaefieed 144 pacientesde control.
Encuentran dos polimorfismo se en el cromosomaendevpacientes con ela
esporadica. Sus hallazgos sugieren una variacidgtiga en los pacientes con ela



esporadica y con ela familiar asociada a la deradnmntotemporal. Nuevos estudios
secuenciales deben ayudar a definir el defectd gene

Determinadas variaciones genéticas en el cromoSqgmodrian desempefiar un papel en
el desarrollo de la esclerosis lateral amiotrofeBA) y en la demencia frontotemporal,
segun dos estudios diferentes, junto con eviden@agie una region de este
cromosoma esté vinculada a un mayor riesgo de EL@tiples poblaciones. Los
investigadores afirman: , "aunque los resultadesgmtados debian ser interpretados
con precaucion, ambos estudios sugieren que urat@aen el cromosoma 9p21 podria
jugar un papel importante en la ELA y posiblemeatela demencia frontotemporal”.

TDP-43 and FUS in amyotrophic lateral sclerosis anffontotemporal dementia
TDP-43 and FUS en la esclerosis lateral amiotrgfiea la demencia frontotemporal
http://download.thelancet.com/journals/laneur/setR11S1474-4422(10)70195-
2/fulltext

Los agregados intracelular es de proteinas sooteaisticos en algunas enfermedades
degenerativas como en la esclerosis lateral anficdrg la demencia frontotemporal.
Los descubrimientos sobre el acimulogofe43 en muchos casos de ambas
enfermedades seguido por la identificacion de Rlng,nueva proteina patoldgica que
se encuentra en un pequefio grupo de pacientesacpree varios subtipos de demencia
frontotemporal muestran su relacion con estas @gits. La creacion de una
clasificacion molecular nueva de estas enfermedaai&sdas en la identidad hubo el
predominio de proteinas anormales es posible. gAoto funcional y las similitudes
estructurales d&€DP-43 y FUS, con sus proteinas ligad o ras DNAXRMplican un
metabolismo a normal del RNA como evento eseng&b los mecanismos por los que
ocurre esto son aln desconocidos. El autor concjugelDP-43 y FUS son candidatos
prometedores para el desarrollo de nuevos biomaresg también como indicadores
de nuevas terapias.

Would riluzole be efficacious in the new ALS trialdesign?

http://www.thelancet.com/journals/laneur/article/P11S1474-4422(10)70231-
3/fulltext

En este articulo y en su replica los autores analiietalles técnicos del disefio del
estudio del litio. En concreto el titulo del artichace referencia asi se deberia dar en
futuros estudios riluzol a todos los enfermos oEsuNn poco técnico pero me agrada
que aparezca porque eso quiere decir que tenemesstigadores detras, tratando de
hacer las cosas lo mejor posible.

Neurologia

Publicacion official de expression cientifica d&SBN de la sociedad espariola de
neurologia

En el dltimo namero de septiembre de 2010 no tebajos sobre ela pero en el de julio
de 2010 aparece el siguiente articulo:



La citotoxicidad del liquido cefalorraquideo en laesclerosis lateral amiotrofica

J. Matias-Guiu, L. Galan, R. Garcia-Ramos, J.AcBai. Guerrero
http://www.elsevier.es/revistas/ctl servlet? f=7848iculoid=13154270&revistaid=2
95

Es indudable que el LCR puede permitir identifisemarcadores en la ELA, pero
ademas su citotoxicidad es una singularidad quegesplicar aspectos evolutivos

de la enfermedad. Los estudios realizados e irzdugth esta revision adolecen de
informacion clinica, sin que pueda correlacionaisefecto citotoxico con situaciones
clinicas de los pacientes o especialmente sols@nsiormas familiares o esporadicas.
Parece evidente que, para el conocimiento de estanismo, s necesario que nuevos
estudios incluyan una mayor identificacion de lasigntes de quienes se obtienen las
muestras

Revista de Neurologia

En el nUmero de uno de octubre de 2010 no hayiastie ela

Neurology

En el nimero el 5 de octubre de 2010 no hay netigaela



