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RESUMEN  

La bioinformática es una disciplina que emergió a partir del vasto volumen de 
información derivada del Proyecto Genoma Humano y ha transformado 
radicalmente las posibilidades de abordar los procesos biológicos a todos sus 
niveles de organización. Numerosas bases de datos y otros recursos se encuentran 
hoy disponibles a través de Internet, y se han desarrollado diversas herramientas 
para extraer, analizar y producir nuevos conocimientos útiles para la mejor 
comprensión del proceso salud-enfermedad, así como para el diseño y la validación 
de nuevos medicamentos y pruebas diagnósticas. La incorporación de la 
bioinformática en la formación de los recursos humanos dentro de las ciencias 
médicas, en marcha en muchas universidades de otros países en las carreras del 
perfil biológico, es una necesidad para la preparación del personal ante las 
transformaciones que tienen y tendrán lugar en la medicina a partir de la 
introducción de los resultados de los avances en la genética, la biología molecular y 
otras ciencias relacionadas. Además de facilitar la asimilación de los contenidos 
relacionados con los hallazgos que se aplicarán a la práctica médica y que deberán 
incluirse en la docencia de pregrado y en los estudios de especialización, la 
bioinformática puede fomentar la creación de grupos multidisciplinarios y 
novedosos modelos para la investigación-desarrollo dentro del sistema nacional de 
salud en Cuba.  

Palabras clave: bioinformática, experimentación in silico, formación de recursos 
humanos, bases de datos, genética, genómica, farmacogenómica. 
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ABSTRACT  

Bioinformatics is a discipline which comes from the huge volume of information 
derived from the Human Genome Project and has radically changed the 
opportunities of addressing the biological processes at all their organizational levels. 
A number of databases and other resources are presently available on Internet; 
similarly, several tools allow drawing, analyzing and developing new useful pieces 
of knowledge for a better understanding of the health/disease process, as well as 
for the design and validation of new drugs and diagnostic tests. The introduction of 
bioinformatics in the formation of human resources within the medical sciences, a 
process underway in many universities of other nations in the biological profiled 
careers, is a requirement for the preparation of the staff to face the changes that 
are taking place and will take place in medicine as a result of the advances in 
genetics, molecular biology and other related sciences. In addition to facilitating the 
assimilation of contents associated to the findings that will be applied in the medical 
practice and that should be included in undergraduate teaching and in the 
specialization studies, bioinformatics may encourage the creation of 
multidisciplinary groups and of new models for research and development in the 
national healthcare of Cuba.  

Key words: bioinformatics, in silico experimentation, formation of human 
resources, databases, genetics, genomics, pharmacogenomics. 

 

  

  

INTRODUCCIÓN  

La bioinformática, como disciplina emergente en las ciencias biomédicas, surgió a 
partir de la explosión de información generada por el Proyecto Genoma Humano y 
del secuenciamiento de los genomas de otras especies, expresada en términos de 
secuencias de ácidos nucleicos y de proteínas, estructuras moleculares 
tridimensionales, interacciones y vías metabólicas, entre otros. El término puede 
ser rastreado en la literatura hasta 1984,1 y en su concepción actual más amplia 
aborda todos los aspectos relacionados con la adquisición, el procesamiento, la 
distribución, el análisis y la interpretación de la información biológica.2  

Las múltiples aplicaciones de la experimentación in silico, como se ha dado también 
en llamar al empleo de los métodos computacionales en los problemas biológicos, 
condicionan un nuevo escenario para las ciencias biomédicas, derivado de un 
profundo cambio en la prevención y el tratamiento futuros a partir de una mejor 
comprensión de la relación entre la herencia y el riesgo de padecer una 
enfermedad.3 La bioinformática ha ido ganando espacios en la investigación 
biológica y de otras disciplinas científicas que tributan a ella, al punto que hoy se 
considera que los métodos in silico son ya tan importantes para el avance de las 
ciencias biológicas como los métodos in vitro e in vivo4,5 y la biología está 
evolucionando para fusionarse con la bioinformática en el presente siglo.6  

La publicación de bases de datos, repositorios y otros recursos de información 
biológica ha ido creciendo significativamente, al igual que su nivel de integración o 
interrelación y los algoritmos y otras herramientas para el análisis, la interpretación 
y la utilización de los datos disponibles, una buena parte de ambos accesibles de 
manera gratuita en Internet.7-10 Desde eventos moleculares a nivel subcelular hasta 
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fenómenos poblacionales son modelados o recreados por métodos bioinformáticos, 
aportando nuevos conocimientos a la biología básica y soportando argumentos para 
la toma de decisiones y la implementación de acciones sanitarias de índole diversa. 
Ejemplos del primer caso incluyen el descubrimiento de nuevos genes relacionados 
con enfermedades humanas,11-13 mientras que en el segundo pueden mencionarse 
los numerosos esfuerzos por identificar nuevos candidatos vacunales para 
enfermedades como el dengue,14 el virus del Nilo Occidental,15 la influenza,16 el 
virus de la inmunodeficiencia humana17 o el cáncer,18 así como para estimar la 
eficacia de la vacunación masiva.19  

A pesar de que los impactos más importantes ya obtenidos y los esperados de esta 
disciplina emergente se relacionan con la salud humana, y aunque Infomed fue 
pionera en proporcionar acceso muy tempranamente a una parte importante de los 
recursos diseñados para el trabajo en esta área, la bioinformática no ha encontrado 
espacio alguno en la formación de los profesionales del sector de la salud, en la 
educación de pregrado ni en la posgraduada, mientras en otros países se ha 
planteado incluso la necesidad de su enseñanza desde niveles pre-universitarios.20 
En el presente trabajo se discute la necesidad y las potencialidades de la 
incorporación de la bioinformática al currículo médico y de las demás especialidades 
de la salud.  

 
Aplicaciones de la bioinformática para la salud humana  

Aunque pueda parecer aún distante, asistimos ya a cambios en los paradigmas que 
rigen la prestación de los servicios de salud: vivimos la era de la medicina 
molecular, cada vez más personalizada. Algunos ejemplos, cotidianos en nuestro 
país, van desde la aplicación de productos biotecnológicos como la vacuna 
recombinante anti-hepatitis B,21 la estreptocinasa recombinante22 y las vacunas 
terapéuticas para neoplasias malignas23 hasta los protocolos de tratamiento 
oncológico según el inmunofenotipo u otros marcadores tumorales.24  

La posibilidad de disponer de la secuencia completa del genoma humano, junto a 
las de muchas otras especies, ha abierto otras posibilidades para estudiar el 
proceso salud-enfermedad, revelar la influencia genética en la aparición y evolución 
de las enfermedades, así como desarrollar pruebas diagnósticas y alternativas 
terapéuticas para esas condiciones. Los métodos computacionales actuales 
permiten analizar la secuencia y la estructura de los genes ya identificados, la 
anotación funcional de genes candidatos, las características de genes implicados en 
enfermedades conocidas, las redes de regulación génica, las interacciones proteína-
proteína, datos de los modelos animales y del fenotipo de la enfermedad o rasgo en 
cuestión.12 Los estudios de secuencia y de asociación genómica reportan un número 
que supera los varios cientos de nuevos genes y variaciones genéticas 
interindividuales relacionados con enfermedades y características diversas como 
cáncer,25-27 infecciones,28,29 diabetes,30-33 hipertensión,34 glaucoma,35 asma,36 
enfermedades cardiovasculares37-39 y cerebrovasculares,40 autismo,41 obesidad,42 
envejecimiento,43-45 epilepsia46 y esquizofrenia,47 entre muchas otras. El panorama 
resultante de estos hallazgos ha sido mucho más complejo que el esperado y el 
viejo paradigma "un gen, una enfermedad" ha quedado definitivamente atrás, pero 
sin un sustituto definido.48 El abaratamiento de las tecnologías de secuenciamiento 
hará posible, probablemente en el plazo de una década, el estudio de los genomas 
individuales, como ya se hizo con algunas personalidades y se pretende con los 
proyectos de los 1 000 y de los 10 000 genomas.49-51  

Algunas de las variaciones genéticas individuales reveladas por métodos 
bioinformáticos tienen ya aplicación médica. La farmacogenómica se relaciona con 
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la influencia de los polimorfismos genéticos en la respuesta a los productos 
terapéuticos, un campo que puede cambiar el problema creciente de las reacciones 
adversas a medicamentos y explicar los fallos del tratamiento en muchos 
enfermos.52,53 Las diferencias en la secuencia de las enzimas que participan en el 
metabolismo de los fármacos, como el sistema del citocromo P450, pueden tener 
efectos dramáticos en la respuesta de los pacientes al mismo tratamiento, desde 
una rápida eliminación que requeriría dosis más altas del producto hasta un lento 
procesamiento que podría conducir a la intoxicación incluso con las dosis 
establecidas como habituales. Para la warfarina, un anticoagulante ampliamente 
empleado, se ha descrito que alelos en los sistemas enzimáticos CYP2C9 y VKORC1 
pueden asociarse con altos niveles séricos del medicamento y un mayor riesgo de 
sangramiento.52 Para este medicamento en particular ya se debate la necesidad de 
regulaciones que exijan la realización de pruebas genéticas en los pacientes antes 
de iniciar el tratamiento con warfarina.53  

Otro ejemplo interesante de variaciones individuales en la respuesta a la terapia es 
el caso de la sicklemia o anemia de células falciformes, en la cual la administración 
de hidroxiurea busca la elevación de los niveles de hemoglobina fetal (HbF). Se ha 
descrito que la frecuente variabilidad en la concentración de HbF como respuesta a 
la hidroxiurea está relacionada con los genes ARG2, FLT1, HAO2 y NOS1, así como 
con polimorfismos nucleotídicos con ligamiento en las regiones 6q22.323.2 y 
8q11q12.54 Existen otras fuentes de variación genética con un importante papel en 
las enfermedades humanas, como las variantes del número de copias, que pueden 
revelarse a partir de las comparaciones de secuencias.55  

La predicción, validación y caracterización de genes aún no identificados, de las 
proteínas derivadas de ellos, de las interacciones entre genes, proteínas y otras 
moléculas de la vida, así como el análisis holístico de la expresión de conjuntos de 
genes en células y circunstancias particulares, entre otros muchos aspectos, tienen 
y tendrán un impacto notable en el desarrollo de nuevos medicamentos y métodos 
diagnósticos. De ello se ocupan la biología sintética, la biología de sistemas, la 
genómica funcional y otras disciplinas, todas las cuales se apoyan en herramientas 
bioinformáticas.56 Los genes BRCA1 y BRCA2 son dos importantes factores de 
riesgo en el cáncer de mama, por lo que se han incluido entre las pruebas de 
evaluación de esta enfermedad, una de las primeras causas de muerte en mujeres 
de todo el mundo;57 vale destacar que ambos genes han sido el centro de una 
batalla legal entre asociaciones médicas y de pacientes para retirar las patentes 
concedidas a Myriad Genetics, partes de las cuales fueron invalidadas el 29 de 
marzo de 2010.58 En el 2002 se encontró el gen BRAF, presente en más del 60 % 
de los pacientes con melanoma, un tumor maligno altamente invasivo, y sobre el 
nuevo candidato ya se desarrollan fármacos para bloquearlo.59 Igual se hace para la 
obtención y el mejoramiento de vacunas para agentes infecciosos,14-17 el cáncer18 y 
otras enfermedades.60 De acuerdo con un reporte de la Asociación de Productores e 
Investigadores Farmacéuticos, entre los medicamentos biotecnológicos en 
desarrollo durante el año 2008 el grupo formado por las hormonas y proteínas 
recombinantes, las drogas antisentido y las terapias génicas representaban en 
conjunto 120 productos y se ubicaban en el tercer lugar, solo antecedidos por las 
vacunas y los anticuerpos monoclonales.61  

Un gran universo de datos inexplorados está a la espera de análisis, guardando 
relaciones y funciones por revelar, nuevos productos por diseñar y desarrollar con 
un sinnúmero de aplicaciones en la salud y la enfermedad. Se trata de un vasto 
territorio virtual, formado por bases de datos y otros recursos, aún a la espera de 
ser conquistado y en el cual pueden incluirse los profesionales y técnicos de la salud 
en Cuba.  
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Espacios en la docencia  

A pesar de que en los últimos años se han modificado los planes de formación de 
las carreras de las ciencias médicas en Cuba, tanto en pregrado como en posgrado, 
la bioinformática no ha encontrado su lugar en los objetivos, contenidos y 
habilidades que se tienen en cuenta en el perfil de salida de los profesionales de la 
salud. En el caso de la formación básica y preclínica en la carrera de Medicina, las 
asignaturas que contienen temas relacionados con la genética, la biología 
molecular, la bioquímica, la fisiología, la microbiología y la inmunología, a las que 
se puede sumar la farmacología en el área clínica, entre otras, pueden ser las 
puertas para introducir elementos teóricos y habilidades prácticas de la 
bioinformática. Una propuesta de temas y formas educativas para incorporar 
nociones de la bioinformática en el currículo médico será objeto de un próximo 
artículo.  

El panorama es similar en los estudios de especialización, igualmente modificados 
recientemente, entre los que las residencias que cubren las materias arriba 
mencionadas serían tributarias de temas sobre bioinformática; ya se ha propuesto 
una iniciativa de ese tipo para la especialidad de Anatomía Patológica.62 Otras 
carreras de la salud, como Enfermería, Estomatología y el perfil de Gestión de 
Información en Salud de las tecnologías sanitarias, dada la similar limitación que 
enfrentan en temas de genética y genómica pueden igualmente beneficiarse de 
esta materia63-67, por su heterogénea composición que obstaculiza su incorporación 
a los departamentos de Informática, puede ser integradora y transdisciplinaria 
dentro del plan de estudios.  

La carencia de profesionales preparados en bioinformática dentro del sistema de 
salud, la diversidad de disciplinas que a su vez la conforman, el hecho de que la 
mayoría de los recursos e informaciones están disponibles exclusivamente en 
idioma inglés, lo abultado de los programas de formación médica y que los libros de 
texto que se emplean como bibliografía básica en las carreras de la salud tampoco 
abordan aspectos de la bioinformática, son dificultades a vencer para su 
introducción en la docencia médica en nuestro país, como ha sucedido en otras 
naciones.68 Muy pocos elementos de las ciencias exactas, como la matemática y la 
física, son abordados en la formación médica, donde los educandos son más afines 
al perfil de las ciencias biológicas, sociales y las humanidades; en el caso de los 
profesionales no médicos que trabajan dentro del sistema de salud sucede lo 
contrario, es escasa su preparación prelaboral en temas biomédicos. La 
bioinformática, donde convergen ambos tipos de disciplinas, demanda por esas 
razones una formación de doble perfil.69-72  

Un número creciente de universidades en el mundo ofrecen programas de 
formación en bioinformática, ya sea en pregrado, en posgrado o en ambos y las 
modificaciones que se requieren en la formación biológica y médica han sido tema 
de discusión por autoridades educativas y de investigación.6,9,10,69,73-77 Alemania, 
por ejemplo, estableció varias iniciativas gubernamentales para el desarrollo de la 
bioinformática a partir de sus propias instituciones científicas y proyectos de 
investigación, con salidas en forma de diplomados, licenciaturas y maestrías.78 De 
apenas 10 programas de formación en Estados Unidos en 1998, diez años después 
la enseñanza de la bioinformática en ese país y Canadá se extendió a 74 cursos 
diferentes, y más del doble a nivel mundial.79  

La mayoría, no obstante, ha estado enfocada hacia las ciencias biológicas más que 
hacia las médicas. Las experiencias formativas más relevantes en Cuba son:  

- Se han impartido algunos cursos prácticos por el Departamento de Bioinformática 
del Centro de Ingeniería Genética y Biotecnología, el último de ellos en 2004.  
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- La Facultad de Biología de la Universidad de la Habana ha incluido la 
bioinformática en sus carreras y cuenta con una página con información sobre la 
disciplina (http://fbio.uh.cu/sites/bioinfo/index.html).  

- La Universidad de las Ciencias Informáticas cuenta con una facultad cuyo perfil 
básico es la bioinformática, aunque también se trabajan diversos proyectos y líneas 
relacionadas con el soporte informático de los servicios de salud.  

- El Instituto Superior de Ciencias y Tecnologías Nucleares organizó, junto a la 
Universidad de las Ciencias Informáticas, una Maestría en Bioinformática, cuya 
primera edición incluyó en su matrícula a profesionales de varias instituciones del 
sistema de salud con un perfil de investigación.  

 
Oportunidades en la educación médica, la asistencia y la investigación  

El contexto actual de la formación de los recursos humanos dentro del Sistema 
Nacional de Salud tiene entre sus características la extensión de las tecnologías de 
la información y las comunicaciones a todos los espacios docentes, el uso intensivo 
de medios audiovisuales y digitales en el proceso docente-educativo y la mejora 
continua de la conectividad por medio de la red Infomed del Centro Nacional de 
Información de Ciencias Médicas. La existencia de aulas, laboratorios docentes y 
bibliotecas equipados con computadoras conectadas, no solo en las universidades 
médicas sino incluso en los policlínicos y otros escenarios docentes a nivel local, 
aporta una infraestructura cuyas potencialidades estamos lejos de explotar 
óptimamente en todo lo relacionado con la gestión de la información y el 
conocimiento, lo que se entrelaza con la formación y utilización de los recursos 
bioinformáticos.80,81  

Infomed muy tempranamente reconoció la importancia del acceso a bases de datos 
como el GenBank, una de las tres más relevantes del mundo en cuanto a 
información genética,82 y a muchos otros recursos disponibles a través del Centro 
Nacional de Información Biotecnológica de la Biblioteca Médica Nacional de Estados 
Unidos. Es creciente el número de recursos a los cuales se accede a través de 
Infomed, a los cuales se tiene acceso en cualesquiera de las instituciones de salud 
del país y, aunque está más allá del objetivo de este artículo, cabe mencionar los 
relacionados con el Instituto Europeo de Bioinformática,83 el proyecto Ensembl84 y 
las bases de datos UniProt,85 KEGG86 y PDB,87 entre los más generales y valiosos. 
La anunciada, progresiva y aún lenta migración hacia el software libre, 
particularmente el Linux, facilitará igualmente la incorporación de las herramientas 
bioinformáticas, las cuales son elaboradas y ejecutadas usualmente sobre UNIX.88  

Ambas condiciones objetivas facilitan sobremanera la introducción de la 
bioinformática en la formación de los recursos humanos en la salud. La preparación 
de los profesionales de la salud para enfrentar los desafíos que les planteará la 
asistencia médica en el escenario de la medicina molecular personalizada en las que 
les tocará desempeñarse, pasa inexorablemente por la incorporación de la 
bioinformática a su educación; un reciente esfuerzo en tal sentido es la creación de 
un sitio web sobre el tema (http://blogs.sld.cu/oserranob/). La comprensión de los 
mecanismos que se develarán sobre la patogenia de las enfermedades, los ensayos 
diagnósticos y nuevas alternativas terapéuticas que de ello se derivarán, exigirán 
un conocimiento que no podrá ser superficial y una formación continua. Seguir el 
ritmo del descubrimiento de nuevos genes y mecanismos puede ser una empresa 
difícil para los profesionales, en la que pueden ser de mucha utilidad varias bases 
de datos como OMIM,89 Ensembl84 y KEGG,86 entre otros recursos ya hoy a 
disposición de todos no solo con datos básicos, sino también con información sobre 
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la influencia de los polimorfismos en varias enfermedades y caracteres y en la 
respuesta a medicamentos,90-92 y otros aspectos de utilidad en la práctica clínica. 
Las bases de datos de este perfil genómico y bioinformático pueden y deben 
convertirse en una importante fuente de información científica para los estudiantes 
y profesionales de la salud.  

Uno de los pilares del modelo cubano de enseñanza de las ciencias de la salud, la 
integración docencia-asistencia-investigación, puede ser reforzado a partir de la 
introducción de la bioinformática. La formación en esta área, que debe incluir 
también los aspectos éticos y bioéticos relacionados con el manejo de la 
información biológica obtenida de individuos y comunidades, necesariamente 
derivará en proyectos de investigación que darán lugar a trabajos científicos 
estudiantiles, un elemento ineludible en cualquier programa de pregrado.10,73 
Abrirán igualmente la posibilidad de que las tesis de terminación de especialidades 
incluyan o traten elementos de experimentación in silico dentro de las ciencias 
médicas.  

La bioinformática ha sido incluida entre las prioridades para el desarrollo científico 
de Cuba por el Ministerio de Ciencia, Tecnología y Medio Ambiente y hace poco más 
de dos años fue incorporada entre los objetivos del Programa Ramal Científico-
Técnico de Informática en Salud del Ministerio de Salud Pública. Dada sus 
numerosas aplicaciones, puede constituirse en una relevante área de investigación 
de problemas fundamentales, aplicados, de innovación tecnológica y de enfoque 
poblacional, cuya novedad y alcances permitan a nuestro sistema de salud 
insertarse en las más avanzadas áreas del conocimiento y las más novedosas 
tecnologías desde una perspectiva propia. Hasta ahora contadas instituciones y 
grupos dentro del sistema sanitario cubano han incursionado en la bioinformática, 
como es el caso del Centro de Cibernética Aplicada a la Medicina (CECAM), por citar 
uno de los escasos ejemplos disponibles. Está aún inexplorada la posibilidad de 
investigar, proponer estrategias, contrastar hipótesis y arribar a resultados a partir 
de modelaciones, simulaciones y cálculos de procesos biológicos, desde la biología 
molecular hasta el comportamiento poblacional de un suceso: predicción de 
respuestas a patógenos, susceptibilidad a microorganismos o fenómenos alérgicos, 
desarrollo o mejora de nuevos fármacos, adyuvantes y candidatos vacunales, entre 
otras muchas posibilidades. El país cuenta con un enorme ejército de profesionales, 
técnicos y trabajadores, desde químicos, físicos, informáticos y matemáticos que 
laboran dentro de la salud hasta bioquímicos, farmacéuticos, farmacólogos, 
inmunólogos, microbiólogos, laboratoristas y otros, con excelente formación en 
áreas que pueden emplear las herramientas disponibles y abordar problemas de 
ciencias básicas, investigaciones fundamentales o aplicadas. A partir de la 
bioinformática podemos construir un modelo de desarrollo pleno de potencialidades 
para la interacción interprofesional e interdepartamental,10,69 investigación básica-
laboratorios e industria farmacéutica-investigación clínica, con proyectos a ciclo 
cerrado y múltiples alianzas intra e intersectoriales.  

Adicionalmente, la producción de bases de datos y herramientas autóctonas o de 
uso más o menos general puede ser una fuente adicional de resultados científicos 
generados por el sistema, como ya han hecho otras instituciones científicas del 
país, el Centro de Ingeniería Genética y Biotecnología y el Centro Nacional de 
Bioinformática, entre ellos. También debe incentivarse la inclusión de resultados 
propios en las bases de datos internacionales, como una forma más de visibilidad 
de nuestra ciencia, y como modo de participación en las iniciativas en marcha.93 El 
desarrollo de plataformas que aglutinen varios de los muchos recursos 
bioinformáticos disponibles en Internet puede ser otra línea de desarrollo, lo que ya 
es práctica en otros países y universidades;88,94-96 ello economiza los esfuerzos en 
la formación y utilización de las más versátiles o relevantes herramientas y 
promueve el entrenamiento particularizado en ellas. La gran cantidad de 
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profesionales y técnicos informáticos que trabajan en el sistema de salud pueden 
igualmente incorporarse a esa y otras funciones, a partir de su entrenamiento en 
las herramientas para el manejo de datos biológicos y biomédicos.94,97,98  

   

CONCLUSIONES  

El volumen de crecimiento de datos biológicos disponibles en bases y repositorios 
de acceso público mantiene un ritmo exponencial, al igual que los algoritmos y 
programas para su manipulación y extracción de información con aplicación en las 
ciencias biomédicas. Ese espacio accesible por medio de Infomed, no tan virtual a 
los efectos de su potencial aplicación en la solución de problemas diversos tanto 
básicos como clínicos, de pacientes y de comunidades, puede ser aprovechado por 
los técnicos y profesionales del sistema nacional de salud en Cuba. Ello pasa por 
iniciativas de formación que desarrollen habilidades en el manejo de tales recursos 
y coloquen a la bioinformática entre los medios imprescindibles para elevar la 
calidad de la docencia, la asistencia y la investigación en salud.  
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