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FORMULARI DE SOL-LICITUD
Nom del projecte: Estudi de la funcioé del limfocit T en nens amb immunodeficiéncia greu.

Dades de l'investigador principal: Pere Soler-Palacin, Unitat de Patologia Infecciosa i
Immunodeficiéncies de Pediatria, Hospital Universitari Vall d’Hebron, Universitat Autonoma de

Barcelona

Resum del projecte:

Introduccié: cada cop sén més freqiients quadres d’immunodeficiéncia combinada (IDC) que
no compleixen criteris d’IDC greu (aquella que suposa la mort del pacient als primers mesos de
vida si no se sotmet a un trasplantament de progenitors hematopoiétics ~TPH-). Son malalties
potencialment greus causades per mutacions genétiques no conegudes o per mutacions ja
conegudes perd que causen només una pérdua parcial de la funcié del sistema immunitari. Es
imprescindible definir aquest diagnostic ja que el tractament d’aquests pacients és agressiu i
cal instaurar-lo precogment.

Objectius: definir la funcié timica i especificament del receptor del limfocit T en aquests
pacients per a orientar I'estudi genétic de la seva malaltia i valorar la necessitat de TPH.

Pacients i métodes: estudi detallat de tots els pacients que compleixen criteris d’IDC
mitjan¢ant I'estudi del repertori del receptor del limfocit T i de la produccié de TRECS i KRECS
(productes escombraria produits pel timus i que en demostren la seva funcio).
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Grup d’IDP principalment beneficiades: immunodeficiéncies combinades (que no compleixen
criteris d’Immunodeficiéncia Combinada Greu).

Existéncia d’altres fonts de financament del projecte: projecte financat pel Fondo de
Investigacién Sanitaria (FIS) amb el nom de “Estudio de la inmunidad mediada por células en el
proceso diagndstico de los pacientes pedidtricos con sospecha de InmunoDeficiencia
Combinada (IDC)".

Descripcid de per a qué s'utilitzara el diner de les donacions: compra dels reactius i primers per
a avaluar en detall la funcié del receptor del limfocit T mitjangant I’estudi del seu repertori i del
funcionament timic mitjangant TRECS/KRECS.

Mail de contacte: meri.montero@vhir.org (Srta. Meri Montero, Unitat de Gestié Economica
de la Fundacié Institut de Recerca Vall d’"Hebron).

Full de compromis: linvestigador principal d’aquest estudi i els seus col-laboradors es
comprometen a fer un Us correcte del financament rebut aixi com es confirma que es
mantindra informada a la Junta d’ACADIP de I'evolucié del projecte en les assemblees anuals
tant des del punt de vista cientific com de memoria economica.

Signat:

Dr. P. Soler-Palacin

Unitat de Patologia Infecciosa i Immunodeficiéncies de Pediatria.
Hospital Universitari Vall d’"Hebron.

Universitat Autonoma de Barcelona.

Barcelona, 17 de desembre de2012.



