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Síndrome de Treacher Collins 

 Auggie Pullman es el niño de la 

película “Extraordinario” que tiene el 
síndrome de Treacher Collins.

 Es una enfermedad genética 

caracterizada por malformaciones 

craneofaciales (1/50000).

 Al día de hoy sólo se pueden corregir 

las malformaciones mediante cirugía 

reconstructiva. 



Síndrome de Treacher Collins 

En esta enfermedad, está 

mutado el gen TCOF1

localizado en el cromosoma 5
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 La Dra Nora Calcaterra y equipo 

están editando el gen TCOF1 en 

un modelo animal para 

modelizar la enfermedad.

Síndrome de Treacher Collins 

Avances en Argentina

“Entender el desarrollo embrionario editando el gen 
TCOF1 en un modelo animal puede proporcionar 

información útil para la comprensión de la patología y 

ensayar posibles tratamientos”.



Potencial para tratar 6000 desórdenes 

genéticos… que hay en la clínica hoy?
(30 ensayos clínicos)

 Terapia en el cuerpo humano

 Ceguera hereditaria Amaurosis 

congénita de Leber 10

 Mutación en el gen CEP290 

causa muerte de bastones.

 Inyección de CRISPR bajo la 

retina.

 Regeneración 60% en ratones, 

28% en monos

July, Editas and Allergan
(July 2019, Mass, USA).
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. Tratamiento/Diagnóstico
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Secuencia 
patógeno

http://www.google.com.ar/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=vV6HyjVPKi8k9M&tbnid=cwYyb6kp0bE48M:&ved=0CAcQjRw&url=http://www.integraliaalimentos.com.ar/lapdi.html&ei=F1Y4VLSjHorGggTJ_YDYDw&bvm=bv.77161500,d.eXY&psig=AFQjCNGcY_WB8tZkCCfoTwgaBkM4JVOj0g&ust=1413064581196564
http://www.google.com.ar/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=vV6HyjVPKi8k9M&tbnid=cwYyb6kp0bE48M:&ved=0CAcQjRw&url=http://www.integraliaalimentos.com.ar/lapdi.html&ei=F1Y4VLSjHorGggTJ_YDYDw&bvm=bv.77161500,d.eXY&psig=AFQjCNGcY_WB8tZkCCfoTwgaBkM4JVOj0g&ust=1413064581196564


Existen muchos sistemas CRISPR-Cas
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Fluorescencia 



CRISPR-Cas12 Diagnóstico

Actividad Colateral
Secuencia target

Virus/Bacteria
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Ventajas del sistema de detección

Poca purificación



BACTERIAS

SUPER RESISTENTES

Existe la necesidad de identificar 

la naturaleza de la resistencia 

para un eficiente tratamiento.



Detección de resistencias

Figura 4. Detección de secuencias sintéticas de KPC, NDM y OXA por CRISPR. Valores a los 30 min en un 
lector de placas (TecamF2000) en 40 uL (limite de detección 10 picomolar).

Curti et al., unpublish data.



DENGUE

ZIKA

HANTAVIRUS 



Detección de virus

Figura 1. Detección de secuencias sintéticas de dengue, zika y hantavirus por CRISPR. Valores a los 30 min 
en un lector de placas (TecamF2000) en 40 uL. En todos los casos se incluyó un paso inicial de RT 
(detección picomolar).

Curti et al., unpublish data.



Next generation of CRISPR diagnostics

(startup bajo normativa CONICET)

2019



EscenarioEl Equipo
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Desafíos de CASPR

AUTOMATIZACIÓN 

CRISPR

Amp.
Purif.

PORTABILIDAD 
DIGITALIZACIÓN



Attomolar Sensitivity

Results in < 30 minutes

Minimal sample

preparation

We already have 
developed a CRISPR 
+ Microfluidics 
Prototype

AUTOMATIZACIÓN 



PORTABILIDAD

• Test portable para Dengue

• Sin equipamiento

• USD 0,6/2 muestra (costo)

• >60 min

• Muestras humanas

Dr Marcos Miretti

Protocolo y CI aprobado
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Tarjeta reactiva compatible con cualquier teléfono 
smart

DIGITALIZACIÓN  



POTENCIAL 
IMPACTO







PCR

Taq 

Polimerasa

Cas12

CRISPR 

diagnóstico



Muchas 
Gracias


