Declaracion de la
Vision

Publicaciones

Proporcionar un futuro de
posibilidades para aquellos
gue son diagnosticados con
una mutacién de USP7.

Estado de la
Mision

Nuestra misién es curar las
enfermedades relacionadas
con la USP7. Hacemos esto
financiando investigaciones
e identificando mas

USP7 actua como reostato
molecular para promover el
reciclado de proteinas
endosomales dependientes
de WASH y estd mutado en
un trastorno
neurodesarrollo humano

e  Hao, Fountain, et al.
Molecular Cell 59(6) Sept 2015
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Gene USP7

Sintomas

USP7 es un gen codificador de
proteinas que desempefia un
papel en la supresion tumoral, la
regulacién transcripcional, la
respuesta inmune y el reciclado
endosomal de proteinas. Se ha
encontrado que los individuos que
nacen con una mutacion en USP7
tienen un trastorno del desarrollo
neuroldgico.

Las mutaciones en USP7 son
mutaciones puntuales o deleciones
de genes. Las mutaciones se
diagnostican mediante la
secuenciacion completa de exome
o0 analisis de microarrays de
cromosomas. El patrén de
herencia de la enfermedad
causada por las mutaciones USP7
es autosdmico dominante, lo que
significa que alguien que recibe
una sola copia de un gen anormal
USP7 de cualquiera de los padres
puede tener este trastorno.

Retraso en el Desarrollo /
Discapacidad Intelectual
Discapacidad del habla
Desorden del espectro autista
Hipotonia neonatal
Problemas significativos de
alimentacion
Hipogonadismo
Enfermedades de los ojos
(estrabismo, miopia, nistagmo
u otros)

Reflujo / Gerd

MRI cerebral anormal
Hipotonia

Contracturas

Baja estatura

Dificultad para aumentar de
peso

Constipacién crdnica
Diarrea cronica
Convulsiones

Camina anormal
Comportamiento agresivo

Pruebas Sugeridas

Una vez diagnosticado, hay ciertas pruebas
gue se recomiendan para cada paciente.
Estas pruebas incluyen:

1. Medicién de IGF-1 e IGF-BP3 para
detectar déficit de hormona de
crecimiento

2. Una resonancia magnética cerebral
después de los 40 meses de edad para
evaluar las anomalias de la sustancia
blanca

3. Evaluacién completa por un patélogo del
habla

4. Evaluacién completa de la terapia fisica
y ocupacional

5. Pruebas cognitivas y conductuales
formales por un psiquiatra pedidtrico
licenciado

6. Una prueba de apnea del suefio /
estudio del suefio

7. Prueba de EEG para analizar la actividad
eléctrica anormal que podria causar /
predisponer las convulsiones

8. Una consulta con un gastroenterélogo
para cualquier problema de reflujo,
vomito o estrefiimiento crénico / diarrea

9. Una evaluacion por un oftalmdlogo
pediatrico




