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“INDICADORS MORFOLOGICS PER AL DIAGNOSTIC | PRONOSTIC
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CONGENITES | DEL NEURODESENVOLUPAMENT”
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Dimarts, 22 de maig. 12 h

Aula 210. Aulari del Campus de Ciencies de la Salut de Bellvitge

Entendre com la variacié genética es tradueix en variacié fenotipica per produir la gran
varietat de formes de I'organisme huma, incloent aquelles formes patologiques que
estan fora del rang de variacid normal, té un potencial cientific i medic enorme. La
Fendmica, dedicada a la mesura de forma sistematica i objectiva del fenotip d'un
organisme, constitueix una de les disciplines emergents en Biomedicina més desafiants.
La meva recerca té com objectiu connectar la Genomica amb la Fenomica. Mitjangant la
integracié de diferents tecniques d’adquisicié i analisi d'imatge 3D amb meétodes
morfomeétrics i de genética molecular, hem desenvolupat una série d’eines que ens
permeten fer un seguiment detallat de la morfogénesi d’un organisme, des de
I’embriogenesi fins a que es completa el desenvolupament. Per tal d’associar les
dismorfologies del fenotip amb alteracions genetiques, hem desenvolupat primer un
metode pioner per tal de detectar I'origen de les malformacions congénites en models
murins, identificant els primers signes d'alteracié de patrons d'expressié génica durant
I'embriogenesi. En segon lloc, estem establint biomarcadors facials que puguin millorar
el diagnostic i el pronostic de trastorns del neurodesenvolupament com la sindrome de
Down, l'esquizofrénia, la disléxia i I'Alzheimer. D’aquesta manera, els indicadors
morfologics es converteixen en unes eines prometedores per a la recerca biomeédica,
capacos de proporcionar informacid essencial per entendre I'etiologia de malalties
associades amb malformacions, i per descobrir possibles terapies aplicables a la practica
clinica.



