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Caracterizacion fenotipica de ratones deficientes en un
gen responsable de la sintesis de coenzima Q.

El sindrome de deficiencia de coenzima Q en humanos conlleva
una fisiopatologia caracterizada por trastornos de motricidad
gue implican al sistema nervioso, musculo trastornos renales.

Actualmente estamos estudiando las consecuencias de la
deficiencia de coenzima Q en ratones knockout en uno de los
genes responsables de la sintesis de conezima Q.

El trabajo del estudiante consistira en:

*Analizar el fenotipo expresado por esta estirpe de ratones
*Estudio de la expresion génica y de su regulacion por
mecanismos epigenéticos

dmorfer@upo.es



Fisiopatologia celular durante el desarrollo y la enfermedad
Biologia Celular 210, BIO-336: Desarrollo y enfermedades musculares.
José A Sanchez Alcazar (jasanalc@upo.es)

APOPTOSIS MITOPAGIA EN

LAS ENFERMEDADES MITOCONDRIALES
La red de microtubulos apoptoticos Las deficiencias de CoQ en las
desempena un papel fundamental enfermedades mitocondriales
para mantener la integridad de la produce una disfuncion
membrana plasmatica y la morfologia mitocondrial, y la activacion de un
celular durante la fase de ejecucién programa de degradacion selectiva
de la apoptosis. de las mitocondrias disfuncionales

por mitofagia.




Adaptacion de la técnica RealTime-PCR para el
diagndstico molecular en
enfermedades raras.

I S
Juan C. Rodriguez Aguilera
Prof. Titular de Universidad

El objetivo del proyecto es la puesta a punto de técnicas
asociadas a detectar la presencia de diversas mutaciones

Docencia: patolégicas conocidas encontradas en pacientes con
* Grado NHD enfermedades genéticas raras.
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* Diseio de cebadores
Actividad Investigadora * Electroforesis de ADN
* Investigador Asociado CABD * Cromatografia de ADN
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» Publicaciones relevanies

» Miembros del laborabaris y Colaboradores Estudio del efecto del polifenol
e resveratrol sobre la expresion
de genes antioxidantes y

Guillermo Lépez Lluch determinacidn de citoquinas en
Prof. Titular de Universidad plasma mediante técnicas
citométricas
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Carlos Santos Ocaina
Profesor Titular de Universidad
Docencia:

Actividad Investigadora

Adaptacion de la técnica SS-PCR para el desarrollo de
métodos multiplex de diagndstico molecular en
enfermedades raras.

El objetivo del proyecto es adaptar una técnica de diagndstico
molecular como la SS-PCR para detectar mediante PCR
multiplex asociada a cebadores unidos a fluorocromos la
presencia de diversas mutaciones patologicas conocidas
encontradas en pacientes con enfermedades genéticas raras.

Metodologia

*Disefno de cebadores
*PCR Multiplex
*Electroforesis de ADN
*Purificacion de ARN
Sintesis de cDNA

http://goo.gl/ciyhu




