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El proyecto del genoma humano: perspectivas de
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El genoma humano contiene la informacién genética que
nos caracteriza como miembros individuales de nuestra espe-
cie. Esta informacidn se encuentra codificada en una secuen-
cia de 3,000 millones de bases nitrogenadas (adenina, citoci-
na, guanina y timina) en forma de una doble cadena que con-
tiene a los cerca de 100,000 genes.

El conocimiento integral del genoma humano tiene poten-
ciales aplicaciones que van mucho mds alla de la genética pro-
piamente dicha, para conocer la susceptibilidad y la resistencia
a enfermedades y para disefiar estrategias mas poderosas y es-
pecificas para su control, asi como otros importantes aspectos
de orden biolégico, que son de interés econdémico y social.

El cimulo de conocimientos desarrollado en el presente
siglo hizo manifiesta la importancia de conocer la secuencia
del ADN de los seres humanos, asi como la localizacion de
cada uno de los genes que los componen. Con este propésito
se iniciaron los trabajos del proyecto del genoma humano
(PGH) en 1990; la meta prevista se alcanzara en el afio 2003.
El primer “borrador” del genoma humano, con una exactitud
de, cuando menos, 90%, se tendra en el verano de este afio,
dentro de unos cuantos dias. En forma paralela al PGH, dife-
rentes grupos de investigacién han conjuntado esfuerzos para
la secuenciacion de genomas de otros organismos considera-
dos como “modelos” biolégicos. Dada la gran homologia en-
tre un gran nimero de genes de organismos tan distantes en la
escala evolutiva como las bacterias y el ser humano, la diluci-
dacidn de estos otros genomas ha resultado muy ttil para la
identificacién de la secuencia y la funcién de genes humanos.

El PGH ha sido posible gracias al desarrollo de tecnolo-
gias novedosas y muy poderosas principalmente relacionadas
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a la secuenciacién de acidos nucleicos. Estos avances han
permitido, ademds, la elaboracién de mapas genéticos y fisi-
cos del genoma humano que permiten la localizacién de un
nimero cada vez mayor de genes dentro del genoma humano.
Otro gran avance tecnoldgico reciente lo constituyen los “bio-
chips” o chips de ADN, que permiten la lectura masiva de
secuencias de ADN en pocos minutos y que han encontrado
una gran aplicacién en la deteccién de mutaciones de riesgo
en pacientes aparentemente sanos.

El desciframiento del genoma humano permitird, en forma
absolutamente precisa y exacta, la identificacién de cada in-
dividuo y se podrdan conocer muchas de sus caracteristicas
fisicas, aun antes de su nacimiento, asi como su predisposi-
cidn a diferentes enfermedades y conductas, de tal forma que
la modificacién de su ambiente pueda retrasar o evitar la pre-
sencia de alguna o algunas enfermedades.

Con las nuevas tecnologias gendémicas, principalmente con
los chips de ADN, la identificacion de individuos se volvera ex-
traordinariamente facil y barata, manteniendo altos indices de
precision. La capacidad de identificar a cada individuo en forma
Unica tendrd aplicaciones en diferentes 4mbitos. El conocimien-
to de la secuencia completa del genoma humano, permitird iden-
tificar y hacer registros de individuos tanto en el sector civil como
en el militar. Actualmente, paises como Israel mantienen bancos
de ADN de su personal militar para su identificacién precisa en
casos de bajas en las que resulta imposible identificar al indivi-
duo fisicamente. Otras aplicaciones comienzan a observarse en
paises desarrollados como en el caso de Inglaterra en donde se
toman muestras de ADN en todas las personas a quienes se les
abre expediente policiaco. Esto ha logrado resolver casos crimi-
nales en tiempos récord y con gran precision.

Aplicaciones en el campo de la salud
En el campo de la salud, tanto al nivel individual como de

grupos humanos, el conocimiento del genoma humano ofre-
cerd nuevas formas de prevencion, diagndstico y tratamiento



de las enfermedades. Esto, gracias a la capacidad de detectar
a los individuos con alto riesgo genético para desarrollar en-
fermedades comunes, a fin de adecuar su entorno. Estos cam-
bios en el ambiente lograran la prevencién y el manejo de la
mayor parte de las enfermedades comunes, con base en las
caracteristicas y predisposiciones individuales inscritas en el
genoma. Es por ello que resulta fundamental distinguir a la
medicina genomica, de la genética humana. Por lo que res-
pecta a la atencién a la salud, en el caso de enfermedades
genéticas, ésta es una especialidad de la medicina dirigida a
un grupo de importantes padecimientos pero bien acotado. La
medicina genémica, en cambio, abarca toda la atencién a la
salud permitiendo adecuar el entorno, la prevencién y el ma-
nejo de la mayor parte de las enfermedades comunes, con base
en las caracteristicas y predisposiciones individuales inscri-
tas en el genoma.

a) Impacto en la salud publica

Asf pues, el conocimiento del genoma humano ofrecera
nuevas formas de prevencion y diagndstico presintomadtico al
poder detectar a sus individuos en riesgo y con ello poder
influir en su entorno, a través de la atencién primaria a la sa-
lud. Asi se podra evitar o retrasar la aparicion de enfermeda-
des que representen problemas nacionales de salud, y otras
con menor impacto epidemiolégico. Por tanto, la medicina
genémica serd motor de cambio hacia una medicina mas pre-
dictiva y preventiva, lo que resulta de poder reconocer pre-
disposiciones y susceptibilidades particulares conferidas por
el genoma de un individuo. Con ello, el diagnéstico y trata-
miento serdn cada vez mas especificos y efectivos. El médico
clinico, en pocos afios, estard cada vez mds inmerso en la in-
terpretacién de los hallazgos genémicos y en el disefio de pro-
gramas que optimicen la salud de sus pacientes a la luz de
dichos hallazgos.

b) Diagndstico de enfermedades humanas

El uso generalizado de los conocimientos y las tecnologias
genémicas permitird aumentar la calidad de la atencién médi-
ca, dividendo trascendente de la medicina genémica. Esto lle-
vard a que el tamizaje genémico poblacional se convierta en
una parte fundamental de la atencién primaria a la salud. Ob-
viamente éste serd el nuevo paradigma del cuidado de la sa-
lud humana en los lustros y décadas por venir, con tres gran-
des caminos : el de la prevencion (“eugenesia”), el del disefio
y administracién de farmacos con base en la individualidad
biolégica y el de la terapia génica.

Bioética y genomica

El conocimiento del Genoma Humano trae aparejada la
posibilidad de irrumpir en la mayor intimidad biolégica de
una persona; romper la confidencialidad de la relaciéon médi-
co-paciente; conocer, a veces con décadas de anticipacion, si
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un sujeto va a padecer alguna enfermedad o simplemente si
tiene una mayor susceptibilidad a ella, lo cual conlleva peli-
gros de estigmatizacion y discriminacion, peligros que se ex-
tenderdn a toda la poblacién al establecerse el tamiz genético
utilizando las nuevas técnicas de genotipificacién. Por otro
lado, dadas las diferencias étnicas y geogréficas de las fre-
cuencias alélicas, estos peligros éticos incluirdn a comunida-
des enteras o a personas derivadas de ellas. Todas estas posi-
bles acciones, contrarias a la ética elemental, son ya posibles
actualmente y aumentardn exponencialmente al completarse
el proyecto del genoma humano. A largo plazo, cuando se
logre la manipulacién genética en seres humanos, los riesgos
y las posibilidades serdn atin mayores. Como todo en la cien-
cia y la tecnologfa, los nuevos conocimientos y capacidades
no son en sf mismos buenos o malos, ello depende del uso que
se les dé.

Consecuencias sociales y politicas

Cuestiones genémicas de cardcter politico se derivan de
las diferencias en las frecuencias alélicas de algunos genes,
entre distintas poblaciones humanas, particularmente aque-
llas con indices altos de endogamia resultantes de largos pe-
riodos de aislamiento geografico o social. Es posible que, como
en el caso de la hemoglobina S o de las talasemias en grupos
de origen africano o mediterraneo, algunos de estos genes al-
teran la susceptibilidad a enfermedades como la malaria, o a
trastornos como la anemia. No es dificil imaginar un escena-
rio en el que estos conocimientos puedan tener aplicacién en
conflictos intra o internacionales. Ademas, en el caso de ge-
nomas de plantas y animales, un asunto especialmente critico
es el de la llamada “soberania genémica” de paises como el
nuestro.

México no puede abstenerse de participar en el desa-
rrollo de la medicina genémica

Es un lugar comun sefialar los grandes retos que enfrenta
nuestro paifs. Por una parte debe superar lacerantes rezagos
que molestan nuestra dignidad, por la otra hay que realizar
grandes esfuerzos para incorporar a nuestro desarrollo los
grandes esfuerzos que surgen, que son elementos indispensa-
bles para construir un mejor pafs.

La incursién de México en la medicina genémica estimu-
lard el desarrollo de infraestructura de punta que permita al
pais incorporarse al nuevo orden mundial en el campo de la
salud. La medicina gendmica revolucionard la prictica de la
medicina al ofrecer nuevas formas de diagnéstico y de trata-
miento de las enfermedades humanas. Las consecuencias no
s6lo se reflejardn en un mejor estado de salud de la poblacién
mexicana, sino que ademds tendrdn un impacto financiero
enorme, ya que los costos de prevencion de las enfermedades
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mas frecuentes, frente a los costos de tratamiento cronico, re-
habilitacién y bajas en la fuerza productiva del pafs, resultan
muy favorables.

En el ambito internacional, resulta fundamental que Méxi-
co desarrolle un sistema de salud que le permita incorporarse
activamente al nuevo orden mundial, que exigird que los dife-
rentes paises cumplan con requerimientos de salud basados
en la medicina gendmica, para los cuales es fundamental el
desarrollo de una infraestructura bdsica que permita enfrentar
esos nuevos retos. Aun cuando los costos iniciales de montar
la infraestructura requerida para el desarrollo de la medicina
genémica son altos, éstos resultan relativamente moderados
si se comparan con los costos financieros que representaria al
pais la dependencia y la transferencia de productos derivados
del desarrollo de la medicina gendmica.

El desarrollo de la medicina genémica en México requeri-
ré de la elaboracién de la legislacion apropiada que proteja
los derechos del individuo sobre su propia informacién gené-
tica y al mismo tiempo promueva el desarrollo de estas nue-
vas dreas de la ciencia con apego al respeto de los derechos
humanos y a los valores de nuestra sociedad. Por esto resulta
urgente expedir la legislacién que asegure que el gran acervo
genético de las poblaciones mexicanas sea estudiado a través
de tecnologias de punta en nuestro pafs, y asi evitar los costos
sociales y financieros relacionados con la transferencia de tec-
nologia. Otros paises han desarrollado legislacién, infraes-
tructura, cuerpos de investigadores y productos sujetos a pa-
tentes para aprovechar su explotacién en el mercado.

El mundo se prepara para un nuevo concepto de medicina
para el cual se desarrollardn nuevos productos y servicios a
los que México s6lo podrd acceder si cuenta con una apropia-
da infraestructura humana, material y legal. Este nuevo orden
mundial, dard lugar a un nuevo sistema social que girard en
torno al conocimiento de las secuencias genémicas de las di-
ferentes especies, por lo que aquellos paises que no desarro-
llen la infraestructura adecuada para estos fines, estardn a
merced de los paises que sf la tengan, creando dependencias
estratégicas y dando lugar a hegemonias implacables con al-
tos costos sociales.

Mejor conocimiento de la poblacion mexicana

El conocimiento de las caracteristicas genéticas de los gru-
pos étnicos de nuestro pais tendrd un gran impacto en el cono-
cimiento antropolégico de los mexicanos, particularmente en
la identificacién de secuencias propias de estos grupos huma-
nos, que les confieren fortalezas y debilidades particulares. Es
pues urgente expedir la legislacién que permita que el acervo
genético de las poblaciones mexicanas sea estudiado a través
de tecnologias de punta en nuestro pais y por investigadores
nacionales. Nuestras poblaciones, aisladas y altamente consan-
guineas son genéticamente muy homogéneas y que por ello
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permiten mas facilmente el aislamiento e identificacion de ge-
nes causantes de enfermedades. Por ello debe dérsele una alta
prioridad a la coleccién y el estudio del germoplasma mexica-
no por cientificos de nuestro pafs, sin menoscabo de colabora-
ciones internacionales, pero evitando que este recurso nacional
sea estudiado, clasificado y utilizado en forma casi exclusiva
por investigadores de otros paises como ha ocurrido en el pasa-
do, por ejemplo, en la arqueologfa, en la fauna y en la flora.

México cuenta con una sélida tradicion en las ciencias bio-
médicas y de la salud sobre la que es posible construir la me-
dicina genémica del mafiana. Existe un grado importante de
maduracién de la genética humana que, junto con la bioqui-
mica clasica, la biologia molecular, la microbiologia, la in-
munologia, la biotecnologia, las neurociencias, la pediatria y
la medicina interna, constituyen elementos indispensables para
el desarrollo de la medicina gendémica.

La medicina genomica

La investigacién propiamente gendmica empieza a tener
un desarrollo importante en México. S6lo a modo de ejemplo
se mencionan aquf los estudios de biisqueda y mapeo en el
genoma humano, de genes relacionados con diabetes mellitus
y aterosclerosis que llevan a cabo las doctoras Teresa Tusié y
Laura Riba, de los Institutos de Investigaciones Biomédicas
(UNAM) y Nacional de Pediatria (SSA). Empero, México no
tiene aun la infraestructura humana y material que permita
desarrollar otros aspectos de la medicina gendémica en sus dreas
de investigacion, asistencia y docencia. México cuenta con
amplios recursos humanos en las dreas de la genética humana
y de la biologia molecular; los genetistas humanos molecula-
res ahora disponibles serdn un gran apoyo para los futuros
expertos.

Responsabilidades de distintos actores

Gobierno mexicano

El gobierno mexicano debe considerar con prioridad la im-
portancia de politicas y programas para fortalecer a la investi-
gacién en ciencias gendémicas. Debe reforzar sus diversos com-
ponentes: recursos humanos calificados, infraestructura, acce-
so a la informacién internacional, agilidad en el manejo de los
recursos financieros y adecuar la legislacion pertinente. Final-
mente, resulta de fundamental importancia asegurar la confi-
dencialidad en el manejo de la informacién genética de la po-
blacién mexicana a fin de evitar segregacion o discriminacién
en nuestra sociedad. Este es un problema ético que nuestra so-
ciedad debe prever y no lamentar a posteriori.

a) Sector salud
Es primordial que se impulse el desarrollo de tecnologias
médicas de punta en México para el estudio del genoma de



los mexicanos. Se deberd estimular el diagndstico molecular
de las enfermedades mas frecuentes en México, y promover
el desarrollo de infraestructura tanto en medicina molecular
con aplicaciones clinicas como para su utilizacion en la far-
macogendmica y en la terapia génica.

a) Sector educativo

La poblacidén en general deberd conocer y aprender el con-
cepto de genoma humano y su importancia para la sociedad al
contener la informacioén genética sobre cada individuo, asi
como los beneficios y riesgos a los cuales nos enfrenta.

Sector privado

El sector privado tiene la gran oportunidad de participar
en forma activa en el desarrollo de estas tecnologias estraté-
gicas, a través de mayor inversion en investigacion biomédi-
cay biotecnoldgica. Con ello, tendrd la oportunidad de desa-
rrollar los productos de diagnéstico y tratamiento molecula-
res que se requeriran en el México del siglo XXI, es decir, en
pocos afos. Para conocer el presente proyecto y para lograr
su vinculacidén con el sector privado, la Fundacién Mexicana
para la salud (FUNSALUD) jugard un papel fundamental. Es
en esta institucién donde se han organizado los primeros es-
fuerzos para el desarrollo de este proyecto y la que tiene la
responsabilidad de su coordinacién.

Hacia un planteamiento institucional
Para hacer frente a estos retos, México requiere de una eficaz

continuidad de los esfuerzos ya desarrollados hasta el momento,
através de una institucién que impulse un desarrollo consistente
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de la infraestructura fisica, cientifica, humana y social existentes
y permita consolidar el desarrollo con los siguientes

Objetivos

i Integrar en forma sistemdtica las nuevas herramientas
de diagnéstico y tratamiento que aporta la medicina ge-
némica a la medicina clinica.

ii.  Desarrollar lineas de investigacion en las dreas de geno-
mica funcional, comparada y aplicada que deriven en pro-
ductos y servicios con aplicaciones a la salud publica.

iii.  Conjuntar recursos humanos y materiales de alta cali-
dad que sirvan como nucleo de desarrollo de la medici-
na genémica.

iv.  Establecer programas académicos de formacion de re-
cursos humanos en el drea de la medicina genémica que
aseguren la continuidad y actualizacién de esta disci-
plina en todo el territorio nacional.

v.  Promover la divulgacién de temas relacionados con la
gendmica, tanto a nivel profesional como a nivel del
publico en general.

vi.  Establecer un nicleo de investigacién y apoyo en bioin-
formética que desarrolle la infraestructura necesaria para
hacer frente a los requerimientos de la medicina genémi-
ca, tales como elaboracién de bases de datos de polimor-
fismos mexicanos, desarrollo de software, entre otros.

vii.  Establecer un nicleo dedicado en forma permanente al

estudio de los aspectos éticos, legales, sociales y politi-

cos relacionados con la medicina gendmica con objeti-
vos de investigacién, divulgacién, formacién de recur-
sos humanos y asesorfa.

Establecer vinculos con instituciones nacionales inter-

nacionales involucrados en la medicina gendmica.

viii.
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