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Investigacion liderada por la Fundacié Puigvert (Institut de
Recerca Biomedica Sant Pau) junto con la Universidad Politécni-
ca de Cataluia, el Hospital Germans Trias i Pujol y la Fundacion
Jiménez Diaz.

Las enfermedades renales hereditarias son la causa principal
por la que un nifio puede precisar dialisis o trasplante de rifidén
durante la infancia. En adultos, la prevalencia de enfermedad
renal crénica es muy elevada (en torno al 10% de la poblacién)
y se estima que en un 10-20% son debidos a enfermedades re-
nales hereditarias. El diagnostico de estas enfermedades es muy
dificil, ya que hay mas de 150 y en gran parte son desconocidas
para el nefrélogo y no hay ningun tratamiento especifico para la
mayoria de ellas.

El uso de la Inteligencia artificial, es decir, modelos predictivos
basados en ordenador (aprendizaje automatico, machine lear-
ning) debera permitir la creaciéon de una herramienta que facilite
el diagnostico de estas enfermedades y una correcta indicacién
de las pruebas genéticas, asi como un tratamiento personalizado.

La 6mica tiene como objetivo la caracterizacién y cuantifica-
ciéon colectiva de grupos de moléculas bioldgicas que se traducen
en la estructura dindmica y funcién de un organismo. Por otro
lado, el enfoque de Omics (biologia de sistemas) se refiere a téc-
nicas innovadoras como la genética, la genémica, la epigenémi-
ca, la protedmica y la metabolémica, entre otras. Estas nuevas
técnicas detectan e identifican miles de moléculas diferentes en
sangre u orina al mismo tiempo, facilitando la medicina perso-
nalizada.

El sindrome de Alport es un excelente modelo de enfermedad
renal hereditaria. Es una enfermedad genética rara que causa in-
suficiencia renal, pérdida auditiva y problemas de visién, pero no
tiene tratamiento hasta la fecha. Es la segunda enfermedad renal
hereditaria mas comun y tiene un alto impacto social y sanitario.



Mediante el estudio de Omics y también de factores clinicos y ambientales, se pretende
obtener una herramienta personalizada de prediccién para la enfermedad que:

a) facilite el diagnéstico;

b) identifique pacientes con alto riesgo de progresidén para ser seleccionados para ensayos
clinicos, asi como saber quién se beneficiara del tratamiento tan pronto como esté disponi-
ble;

¢) proporcione informaciéon sobre los mecanismos de dafio renal que pueden ayudar a
disefar nuevos tratamientos.

Las técnicas dmicas que se utilizaradn son las siguientes:

1) Gendémica, que proporciona una vision general del conjunto completo de instrucciones
genéticas que proporciona el ADN.

2) Peptidémica, que consiste en el analisis sistematico de fragmentos de proteinas. Los
péptidos son mas pequenos que las proteinas y son mas faciles de analizar.

3) Epigendmica, que es el término utilizado para describir la herencia mediante mecanis-
mos diferentes de la secuencia de ADN de los genes. Funciona afadiendo etiquetas quimicas
a cromosomas que, al activar o desactivar genes, hacen que se expresen o dejen de expresar.

En resumen, este proyecto pretende utilizar nuevas técnicas tanto de Inteligencia artifi-
cial como de Omics para facilitar el diagnéstico y la estratificacion del riesgo para la progre-
sion de enfermedades renales hereditarias.





