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Heteroplasia Ósea Progresiva (HOP)

             
               

                        
                       

          
            
          

           
             
         

           
        

           
    

             
          

           
         



Características de la HOP

❑ Gen GNAS- localizado en el cromosoma 20 ( 20q13.32)
❑ Imprinting genómico
❑ Múltiples transcritos
❑ Producto principal: Proteína Gsα (isoformas)

Mutación en el gen GNAS

Osificaciones heterotópicas (OH) en la HOP

Transcritos del complejo GNAS y variantes debido al imprinting genómico



Caso Clínico



Objetivos/Abordaje del proyecto

Análisis proteómico cualitativo

Análisis diferencial de pacientes HOP vs Controles
Análisis diferencial de Paciente1 vs Paciente2

Análisis proteómico cuantitativo

Análisis diferencial de pacientes HOP vs Controles

Análisis diferencial de Paciente1 vs Paciente2



Análisis proteómico cualitativo



Análisis proteómico cualitativo

Reguladora de la 
vía Wnt

Actividad 
condrogénica



Análisis proteómico cualitativo

Análisis diferencial de pacientes Paciente 1 vs Paciente 2



Análisis proteómico cuantitativo



Rutas biológicas diferencialmente reguladas entre 
grupo HOP vs Control



Proteínas séricas diferencialmente expresadas en 
Paciente 1 vs Paciente2



Rutas metabólicas de las proteínas diferencialmente 
expresadas en la Paciente1 vs la Paciente2



• Analizamos el perfil proteómico en suero de las pacientes con Heteroplasia Ósea

Progresiva, que al igual que lo observado en los perfiles transcriptómicos, identificamos en

la Paciente1 proteínas que promueven la osteoblastogénesis, la cual se encuentra regulada

en la Paciente2 con la presencia de proteínas que provocan la activación osteoclástica.

• Demostramos la implicación de la actividad plaquetaria como modulador sistémico de la

homeostasis ósea y que tiene efecto en la formación de las osificaciones heterotópicas.

• Demostramos la presencia exclusiva de la proteína Filamina-C con actividad condrogénica;

y la ausencia exclusiva de la proteína caveolin-3 (CAV3) implicada en la regulación de la

osteoblastogénesis en las pacientes con Heteroplasia Ósea Progresiva frente a los pacientes

controles.

Conclusiones
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