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La mutacion del gen IQSEC2 es una

enfermedad rara causada por mutaciones en
el gen IQSEC2, ubicado en el cromosoma X que
la padecen:

e 16 personas en Espana.

e casl 1000 casos en todo el mundo.



(Por qué es importante este gen?

El gen IQSEC2 codifica una proteina
esencial para el desarrollo del cerebro. Su
funcion principal es ayudar a que las
neuronas se comuniquen correctamente
entre si. Cuando el gen IQSEC2 no funciona
bien, no hay una buena comunicacion
neuronal, afectando funciones basicas
como el lenguaje, el aprendizaje, el
movimiento y la comunicacion.

Una enfermedad rara sin tratamiento.
Una oportunidad real de cambio.




,Cuales son los sintomas mas frecuentes?

Discapacidad Intelectual Q" Dificultades de comunicacion

Epilepsia refractaria Dificultades visuales

Conductas autistas Dificultades para comer

Hipotonia Trastorno motor

Trastorno del suefio Sialorrea




Por qué es relevante apoyar la investigacion
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Tratamiento o
Conocimiento
No existe aun un
tratamiento curativo
especifico.

La investigacion permite
diagndsticos mas
tempranos, mayor
conocimiento médico y
mejores tratamientos.
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Mejor calidad de vida
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Esperanza

El proyecto de terapia
génica AAV liderado por
el Dr. Andrew Levy ha
demostrado en modelos
mMurinos mejoras en:

Aprendizaje
Movilidad

Crisis epilépticas
Interacciodn social

Estamos ante una oportunidad real de pasar del laboratorio al primer ensayo en ninos.
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¢COmo se encuentra la investigacion?

Fase 1: fase final antes de iniciar el primer ensayo clinico en
humanos.
Objetivo: fratar a 5-7 ninos.
Inversion necesaria total: 1.5 millones de euros.
Destinados a:
e Produccion del vector en condiciones GMP. ~450.000 €
e Tramites regulatorios. ~200 000 € + tasas
e Preparacion del centro clinico. ~350 000 €

e Administracion de la terapia y seguimiento 12 meses.

e Costes imprevistos y contingencias: <500 000 €
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Solicitud ayuda privada

Contribuir econdmicamente a Ia Convertirse en entidad colaboradora Generar impacto real y medible en
financiacion del ensayo clinico. visible de un proyecto pionero en la vida de ninos con discapacidad
enfermedades raras. severa.

Con su apoyo, podemos transformar anos de investigacion en una oportunidad real de vida para estos ninos.

Impacto social directo

Primera terapia especifica para Potencial cambio de paradigma en Esperanza tangible para familias sin
IQSEC2. enfermedades monogénicas raras. alternativa terapéeutica
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Gracias por su colaboracion.




Por las personas con la mutacion del gen IQSEC2:

Gracias por su
COLABORACION.




Mas informacion:

@ igsec2.es

B info@igsec2.es
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https://www.facebook.com/people/Asociaci%C3%B3n-Espa%C3%B1ola-Mutaci%C3%B3n-Gen-Iqsec2/61579522037220/
https://www.facebook.com/people/Asociaci%C3%B3n-Espa%C3%B1ola-Mutaci%C3%B3n-Gen-Iqsec2/61579522037220/
https://www.instagram.com/asociacion_iqsec2_spain/

