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Cientificos de la UB lanzan una camparia de investigacion del sindrome Opitz C, que sufre una joven de Terrassa

Lalucha contra el reloj de Marta

Marta, afectada por el sindrome Opitz C, junto a sus padres, Carles y Begoiia

PALOMA ARENGS
Terrassa

arta tiene 18

afios y no habla,

practicamente

no comprende

las palabras y
tiene dificultades para transmitir
sus emociones. Camina siempre
con ayuda y su autonomia es muy
limitada. Pero como sus padres,
Carles Godall y Begoiia Guerre-
ro, Marta es una luchadora, que
no se ha dejado vencer por el sin-
drome Opitz C, una enfermedad
genética rara y muy grave, que
hoy en dia no tiene posibilidad
de tratamiento y que sufren unas
sesenta personas en el mundo
-en Espafia hay otro caso en
Asturias-. “Marta naci6 con una
pluridiscapacidad severa. Los mé-
dicos no nos daban una esperan-
za de vida de mas del afio. Su
crianza ha sido muy compleja, ya
que sufrié tres paradas res-
piratorias antes de cumplir el
afio y medio y no nos diagnostica-
ron su enfermedad hasta esa

edad”, explican sus padres.

Tras un viaje a Estados Unidos
para conocer al John M. Opitz, el
médico descubridor de este sin-
drome, y a diferentes familias
que lo padecen, Godall -informa-
tico, ahora en paro- cred en el
2006 la asociacion Sindrome Opi-
tz C (www.asopitzc.org) para
dar visibilidad a esta enfermedad
y conseguir que se empezara a in-
vestigar sobre ella.

Gracias a su perseverancia, el

equipo de Genética Humana de
la Universitat de Barcelona (UB),
liderado por Daniel Grinberg, im-
pulsara un proyecto de investiga-
cién seleccionado por la platafor-
ma de crowdfunding cientifico
Precipita ~ (www.precipita.es),
que necesita llegar a los 25.000
euros. “Queremos obtener la se-
cuenciaciéon del exoma humano,
el mejor método disponible ac-
tualmente para encontrar el gen
de Opitz C”, segin Grinberg. El

ﬂ
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plazo se agota el proximo 6 de
enero. “Es una carrera a contra-
rreloj para ayudar a Marta y a las
otras familias que sufren y para
conseguir un diagndstico prena-
tal y mas informacién”, afirman
los padres.

A pesar de contar con ayudas
econdmicas y logisticas limitadas
y que la esperanza de vida de los
afectados es corta, los Godall-
Guerrero han dado su maximo
para que su hija tenga una buena

=El grupo de Genética Mole-
cular Humana vinculado al
Departamento de Genética
de la Facultad de Biologia de
la UB lleva mas de 25 afios
investigando enfermedades
genéticas. Sus cientificos,
ademas, imparten asignatu-
ras de genética, dirigen tesis
doctorales y colaboran con
diversos grupos de investiga-

25 afos de estudios genéticos

cién nacionales e internacio-
nales en el campo de las en-
fermedades genéticas. Estas
colaboraciones incluyen la
participacion en grandes
consorcios como los de osteo-
porosis o enfermedades neu-
roldgicas, con grupos punte-
ros en el mundo como en el
caso de las enfermedades
lisosomales u 6seas. En este

proyecto, el grupo colabora
con el profesor John M. Opi-
tz, que es quien describi6 el
sindrome. Es un grupo de
calidad reconocido por la
Generalitat de Catalunya y
forma parte del Instituto de
Biomedicina de la UB y del
Centro de Investigacion Bio-
médica en Red de Enferme-
dades Raras.

calidad de vida. “Nos mudamos
de Barcelona a Terrassa para te-
ner un piso adaptado, va a un cen-
tro de educacién especial, tiene
sesiones de fisioterapia y monta
a caballo. jIncluso hizo unos dias
de terapia con delfines en Teneri-
fe! Todo para mejorar su desarro-
llo y verla un poco mas feliz”, de-
tallan. “Pero, a partir de los 14
afios, coincidiendo con el inicio
de su menstruacién, hizo una re-
gresion y cada vez es mas depen-
diente. Es como un bebé grande.
Pas6 de comer solido a todo tritu-
rado, precisa casi siempre de la
silla de ruedas y cuando esta en

La universidad y

la familia de Marta
necesitan 25.000
euros para estudiar
esta enfermedad rara

el sofa, se deja caer al suelo...”,
enumeran. Desde junio, Marta su-
fre convulsiones epilépticas y
con el medicamento, apenas
duerme. Sus padres tampoco des-
cansan y reconocen que sufren
mucho estrés. “;Quién cuida al
cuidador? Necesitariamos un
centro donde dejarla un par de
dias y que estuviese bien atendi-
da, para hacer un poco de vida
normal”, reflexionan.

La investigadora Susanna Bal-
cells tiene claro que se trata de
una “investigacion cara, por lo
que necesitamos el maximo de
ayuda econdmica para poder
atender todas las fases y estudiar
el exoma de mas pacientes”. La
cientifica subraya que actualmen-
te se desconoce “cudl es el gen o
los genes responsables del sindro-
me y su modo de herencia. Quere-
mos investigar para identificarlo,
entender cémo funciona y bus-
car posibles tratamientos y te-
rapias”.

El exoma constituye sélo un
1% de todo el genoma, pero con-
centra toda la informacién para
la sintesis de todas las proteinas.
“Secuenciando sdlo el exoma
ahorramos tiempo y dinero sin
perder la informacion que anda-
mos buscando”, detallan los in-
vestigadores de este proyecto.e
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