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RESUMEN PROFESIONAL

Los canales de uniones en hendidura, o “gap junctions” comunican el citoplasma de dos células en contacto.
Cada canal esta formado por la unién de dos hemicanales de conexina (Cx-HCs). En los dltimos afos, ha
emergido evidencia indicando un posible papel de Cx-HCs en la fisiologia y fisiopatologia, como una via directa
de alta conductancia entre el citoplasma y el medio extracelular. Mutaciones que afectan los genes de conexina
pueden comprometer la funcion de los Cx-HCs y ser la causa de algunas enfermedades. Mi carrera profesional
ha estado enfocada en el estudio de los Cx-HCs, tratando de comprender qué condiciones inducen su apertura
y como correlacionan con un incremento de la permeabilidad de la membrana plasmatica, perdida de gradientes
electroquimicas e incidencia de muerte celular. El objetivo principal de mi actual investigacion es comprender los
cambios biofisicos inducidos por mutaciones en Cx26 y como explican fenotipos observados en casos de sordera
sindrémica, y como estos pueden predisponer a otros modelos de sordera, como son dafio por ruido y
ototoxicidad. Ademas, mis colegas y yo estamos trabajando para identificar nuevas mutaciones en pacientes con
sordera genética. Nuestros resultados facilitaran el diagnéstico y tratamiento de la sordera en poblacion chilena
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proyecto pretende conocer la incidencia de mutaciones causantes de sordera congénita en la poblacion
chilena. En particular, esclarecer si mutaciones asociadas al gen GJB2 (conexina-26) son las mas frecuentes
en la poblacién de sordos chilenos. Junto a un equipo de académicos de CINV, Universidad de Valparaiso y
Universidad de Chile, este proyecto pretende hacer un screening de pacientes adscritos a hospitales de la
V, VIl y Region Metropolitana. Ejecucion: Enero 2019- Noviembre 2021.



