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Desde la identificacion de FXN como el gen mutante responsable de la
ataxia de Friedreich (FRDA) y de la proteina que codifica, frataxin, se ha
hecho un gran trabajo para entender la funcion de la frataxina y la
fisiopatologia de la enfermedad. Sin embargo, todavia hay muchas
cuestiones abiertas en torno a la biologia de esta proteina y del desarrollo
de la patologia. El principal objetivo es hacer una aproximacion al déficit de
frataxina y en las consecuencias fisiopatolégicas de una manera global, que
nos ayude a conectar los datos y la informacion cientifica del metabolismo
del hierro, el estrés oxidativo, las interacciones proteinicas, los genes
modificadores y el proteoma celular y mitocondrial, proveniente de
diferentes modelos biolégicos. El conocimiento generado por estas
aproximaciones complementarias sera la base para la busqueda y
validacion de nuevos biomarcadores que puedan eventualmente ser utiles
para el diagndstico, el seguimiento clinico y los ensayos terapéuticos.
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