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INTRODUCCION

La medicina nunca ha estado libre de la influencia de
los genes en la explicacion de las diferentes patologias,
pero siempre orientada a las enfermedades raras o de
menor frecuencia de aparicion. Es en este siglo que ini-
cia la aplicacion de la genética médica ha ampliado enor-
memente su territorio al poder predecir la salud de una
persona para enfermedades comunes y de presentacion
tardia como son el céncer, enfermedades endocrinas,
cardiovasculares, neurodegenerativas, preeclampsia,
pérdidas gestacionales, asi como defectos congénitos,
entre otras y esto con la ayuda de la terapia genética y
la farmacogenémica.®

El andlisis de los patrones de expresion de los genes,
sumado a los métodos de diagndstico convencionales como
el histopatoldgico, la evaluacion de las enfermedades multi-
génicas, la respuesta a los factores ambientales y medica-
mentos ha hecho posible este nuevo abordaje.*?

El conocimiento del genoma microbiano ha permitido
incursionar en pruebas de diagndstico molecular para es-
tos microorganismos, lo cual ha contribuido a mejorar las
expectativas de diagnéstico y prondstico y ampliar la tera-
péutica en forma mas acertada en las unidades de medicina
critica y en el diagndstico prenatal.®

El gran potencial que se abre en esta transformacién
de la medicina es increible, la cual debe ser gradual,

El proyecto genoma humano ha permitido conocer el codigo genético del hombre, y
por lo tanto la estructura del patrimonio hereditario del individuo, lo que permitira en
un futuro quizds no muy lejano alcanzar mejores posibilidades terapéuticas para las
enfermedades mas prevalentes en el mundo.

PALABRAS CLAVE: Genoma humano, tecnologia, polimorfismos, epigenética.

The human genoma project has been to know the human genetic code, and therefore the
structure of the individual’s hereditary patrimony, what will allow maybe not in a future very
distant to reach better therapeutic possibilities for the more prevalent illnesses in the world.

KEY WORDS: Human genoma, technology, polymorphism, epigenetic.

para entender perfectamente el contenido del genoma
y su funcion ya que con ello se evitara tener o propiciar
errores que pudiesen ser tragicos para la biologia hu-
mana. En el curso de las siguientes décadas entendere-
mos el contenido del genoma y lo méas importante: las
consecuencias fisioldgicas de las variaciones de sus se-
cuencias.

La idea es ir paso a paso, incorporando no solo los nue-
vos descubrimientos sino también en el cambio de pensa-
miento y la educacion de los médicos y su equipo de salud
y mas adn en los pacientes. Desgraciadamente no todas las
escuelas de medicina y asociaciones académicas han antici-
pado estos cambios en la genética molecular que se incor-
pora y transforma a la medicina moderna, lo que ha hecho
mas dificil su incorporacién a la practica clinica y al desa-
rrollo de centros especializados en la Genética moderna
molecular.®-9

La era de la genética molecular

La etapa moderna de la genética molecular se inicid, efec-
tivamente, en la década de los 70 del Siglo XX, cuando
aparecieron en la prensa cientifica informes acerca de
experimentos de clonacion molecular, en los que el ADN
de una especie de bacteria se transferia a otras especies
no relacionadas. EI campo de accion de estos experi-
mentos se extendio rapidamente hasta llegar a la inser-
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cion y expresion en bacterias de genes aislados en virus,
Drosophila y anfibios.

En respuesta al furor periodistico resultante, tipificado
por un titular del Sunday Times de Londres, del 8 de sep-
tiembre de 1974, que preguntaba “Ingenieria Genética: ;Es
hora de ponerle un alto y hacer una revision?” un grupo de
destacados cientificos que participaban en los trabajos, la
mayoria de ellos residentes en los Estados Unidos, propuso
una moratoria mundial temporal y voluntaria de nuevos
experimentos, a fin de permitir la evaluacién de las posibles
consecuencias futuras.®+9

En los Estados Unidos dicha demora tuvo el apoyo de la
Academia Nacional de Ciencias y de los Institutos Naciona-
les de Salud.

Dos de los productos emanados de la ingenieria genéti-
ca, de gran impacto y utilidad en el mundo, son la insulina y
la hormona del crecimiento humano.

Mas tarde a raiz de haber sido lanzado a la comuni-
dad cientifica mundial el llamado “Proyecto Genoma
Humano” ha aparecido en nuestros lenguajes nuevos tér-
minos, tales como “medicina gendmica” y “Medicina pre-
dictiva”.®n

El Proyecto Genoma Humano ha permitido conocer el
codigo genético del hombre, y por lo tanto la estructura del
patrimonio hereditario de cada individuo, lo que permitira
sin duda, alcanzar menores posibilidades terapéuticas y fue
fundado en septiembre de 1988.%

El conocimiento de la estructura genética del hombre,
principalmente en torno a la identificacion de genes pat6-
genos, por lo que en los Gltimos tiempos se ha concebido y
puesto en marcha el ambicioso proyecto a nivel internacio-
nal para la secuenciacion de todo el genoma humano, con
el objetivo de identificar tanto genes normales como enfer-
mos. Dicho proyecto se denomina Human Genom Pro-
ject, y ha sido coordinado por la Human Genome Organiza-
tion, conocida por sus siglas como HUGO.*5"

Estamos ante una nueva vision de la medicina y de la
salud, las hazafas cientificas y tecnolégicas que se han lle-
vado a cabo en el Ultimo decenio, han sido espectaculares,
todas ellas orientadas a entender los principios biolégicos
de lavida y la salud. Entramos a los primeros 50 afios desde
el descubrimiento del ADN (&cido desoxirribonucleico) por
Watson y Crick en los afios 50 para mayor exactitud en
1953, después de entender el cddigo genético y la sintesis
de proteinas esenciales para la vida.

Ya se sabia que el ADN contenia la informacion genética,
pero resultaba necesario conocer su estructura. En esta ta-
rea Participaron Watson y Crick, ademas de varias perso-
nas mas, que no fueron tomadas en cuenta al otorgar el
Premio Nobel en 1956, como el caso de Rosalind Franklin,
que se dedicaba a fotografiar las moléculas, y que fue una
de sus fotografias la que proporcioné pruebas definitivas
gue demostraban la forma helicoidal, informacion que llegé
aWatson y Crick (Figura 1) sin el consentimiento de ella; su
nombre nunca aparecio en el articulo publicado en la revis-
ta Nature.®®

Figural. Watsony Crick 1953.

ORGANIZACION CROMOSOMICA DELADN

EI ADN es una macromolécula compuesta de desoxirribo-
nucleotidos, cada uno de los cuales tiene tres componentes;
una base nitrogenada (Adenina-guanina-citocina-timina), un
azUcar (desoxirribosa) y acido fosforico.Actualmente se iden-
tifica una quinta base en el ADN que es la citocina-metilada
que es fundamental en los procesos de regulacion de la
expresion génica. La longitud fisica del ADN es discutida
llegando a un metro en condicidn haploide. El genoma hu-
mano contiene -3,000 megabases (Mb) 3,000,000,000 pa-
res de bases (pb) repartida en 22 cromosomas autosomas y
2 cromosomas sexuales (X yY), asi como el ADN mitocon-
drial (ADNm) de -50 a 260 Mb.®

ORGANIZACION SUBCROMOSOMICA DELADN

Los cromosomas humanos son estructuras altamente orga-
nizadas. En el extremo de cada cromosoma denominado
teldmero, se encuentran secuencias que estabilizan y evitan
la unién con otros ADN’s y a la vez permite la replicacion
sin secuencias repetidas predominantemente 5’ TTAGGG3'.
Cada cromosoma también contiene un solo centromero con
un gran bloque de DNA repetitivo denominado DNA alfoi-
de. Con estos 2 ejemplos de ADN repetitivo se caracteriza
el papel de la funcion de las secuencias repetitivas especifi-
cas para la estructura y funcion de los cromosomas.

En contraste, existen secuencias repetitivas que se
encuentran dispersas entre secuencias Unicas de ADN.
Existen 2 clases mayores de estas secuencias: las cortas
(SINE, Short Interesperced nucleotide element) y las largas
(LINE, long interesperced nucleotide element), el SINE co-
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rresponde a las secuencias ALu en—-300 pb, con un pro-
medio de 3 a 10.6%9)

En septiembre de 2000 cerca del 90% de las secuencias
del DNA se reportan y en abril de 2001 se completa el
99.9% que corresponde a la secuencia 3.1 giga ases de las
secuencias de DNA excepto por los centromeros y seg-
mentos no clonables, por lo cual es posible que se incluyan
aproximadamente entre 30,000 a 35,000 genes, un nime-
ro sustancialmente menor a lo previsto.®?

La distribucion de los genes es estudiada en el genoma,
en donde particularmente encontramos cromosomas con
una alta densidad génica en comparacién con otros, por
ejemplo el 17,19y 22 vs 4,8, 13, 18 e Y; la densidad varia
siendo més alta en areas ricas en citosina guanina, mas que
en adenina y timina, los cromosomas 13, 18 y 21 son 3
autosomas con pocos genes y también los 3 cromosomas
que con mayor frecuencia presentan trisomia y que permi-
ten viabilidad al nacimiento, con letalidad a corto plazo.®?

No todos los genes residen en los cromosomas del nu-
cleo, varias docenas involucradas con el metabolismo ener-
gético se localizan en el cromosoma mitocondrial, el cual es
esencialmente heredado por linea materna.

Es ahora, que enfrentamos noticias sobre los resultados
del proyecto genoma, la medicina genémica y la protedmi-
ca, Y a la vez noticias preocupantes donde esta por nacer el

primer ser humano clonado.......????? y esto Gltimo, sin to-
davia conocer las repercusiones que pueden traer al futuro
ya que todavia quedan grandes espacios en el conocimien-
to de la Medicina Gendmica (Figura 2), de la factibilidad a la
realidad hay una brecha, debido a los cambios que el hom-
bre ha integrado a su propia evolucién y no siempre ten-
dremos resultados del todo satisfactorios. Pero es legitimo
pensar en los riesgos genéticos inherentes reales y poten-
ciales que se involucran en la aplicacion de esta tecnologia.
El cerrojo queda en los genes, la genética y la epigenética
que corresponden a los bloqueadores naturales de la varia-
bilidad y equilibrio de la vida humana.®

Es de reflexién, como los avances en la ciencia ha gene-
rado una gran preocupacion histérica, tanto en la comuni-
dad cientifica como en la poblacion general conciente del
momento en que vive, esto nos permite hacer un paréntesis
en la vida y una reflexién para ubicar la comunién que
debe existir entre la ciencia que es un arte con la ética que
€s una norma moral, para ser aplicada en beneficio de la
humanidad y del mundo.

Los esfuerzos por consolidar este equilibrio son muchos
y de muchos, buscando siempre los lineamientos para la
aplicacion y control ideal, Avanzar en el camino adecuado
es parte del disefio de los trabajos de investigacion a corto,
mediano y largo plazo. El obtener beneficios con la informa-

Gendmica
Tecnologia ADN ARNm Productos Proteina Sistemas
Genoémico Proteicos funcional biologicos
de actividad
Tecnlcat Analisis de Integracion
emergente modificacion  de los datos
Perfil dP°SFra' | , -
de expresion ucciona Simulacién
localizacion  de| sistema
subcelular
Prototipo
terminacion Perfil
estructural cuantitativo
de proteinas
Tecnica Secuepciagion
madura -
Mapas de Masa de ligamiento
ligamiento de de proteinas dinamicos
proteinas

(catalogo)

Figura2. Evoluciony secuencia
delastécnicasgendmicas.
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cion y evidencias a través de la investigacién son funda-
mentales para los cambios que puedan ser generados en la
salud humana.

Actualmente, el conocer las secuencias del ADN como
la anatomia genética es un gran paso, pero persiste el traba-
jo en reconocer la forma de cémo funciona el material ge-
nético que es ahora el gran reto, es asi como en el siguiente
cuadro podemos entender la trascendencia de la expresion
genética.

En los Gltimos afios la preocupacion de los investigado-
res del genoma es el ;COmo, donde y porqué? los genes son
regulados en su expresion.

El trabajo orientador se obtiene en comprender la in-
fluencia del ambiente sobre la expresion del genoma, con la
epigenética, que se entiende como el estudio y andlisis de los
cambios en la funcién de los genes que son heredables y que no
involucran un cambio en la secuencia original del ADN, esto re-
presenta las expresiones alternas de un mismo gen y esto
implica el no solo definir al gen por sus componentes qui-
micos sino en su expresion(es) y con esto volver a pregun-
tarnos ;Qué es el gen?

Waddington en 1942 define epigenética como el estudio
de la relacion entre el genotipo y fenotipo o «proceso por el
cual el genotipo genera el fenotipo» y en 1987 Robin Holliday
puntualiza que los cambios en la expresion genética no sélo
se llevan a cabo en el desarrollo temprano sino también en
el estado adulto.®?

El control en la expresidn genética depende de nume-
rosos procesos dindmicos, asi como también de la es-
tructura silente del ADN o sea no codificante que inclu-
ye intrones y elementos repetitivos. Entre los factores
controladores de gran importancia en la actualidad se
encuentra la metilacién y la acetilacion del ADN, que
regula la expresion tejido especifico. La presencia de pa-
trones de mutilacion en el ADN humano determina cier-
ta proteccion para la conservacion de las secuencias, y
reducir la capacidad de mutacion. En Drosophila melano-
gaster la mosca de la fruta, no existe la metilacién y la
capacidad de mutaciéon es sumamente elevada.®® La
metilacién tiene sitios especificos de gran avidez para
capturar los grupos metilo (CH3), y estos sitios son las
llamadas islas de citosina-guanina CpG en el ADN, se
asocian a genes funcionales especialmente cerca de los
promotores o del primer exon, aungue no exclusivamen-
te. Actualmente muchas enfermedades como retardo
mental en nifios como es el sindrome de Rett, anomalias
craneofaciales, neoplasias, inestabilidad de los centréme-
ros e inmunodeficiencias, son potencialmente causadas
por cambios en la maquinaria de la mutilacion. Ciertos
grupos diagnosticos albergan pacientes con enfermeda-
des neurogenéticas®>*® (Cuadro ). Esto es importante
debido a que este proceso no sélo se presenta en el de-
sarrollo prenatal sino a lo largo de toda la vida.

En la mayoria de las enfermedades genéticas tienen un
comienzo lento y sutil y una evolucion cronica y prolonga-
da. Muchas empiezan en la nifiez, aunque otros mas empie-

zan en la edad adulta tardia (especialmente cuando son
autosémicos dominantes). La consanguinidad (el aparea-
miento entre parientes de sangre) constituye un indicio de
trastornos autosémicos recesivos. Por otro lado, algunas
enfermedades son mas frecuentes en determinados grupos
étnicos, ejemplo de ellos seria la enfermedad de Tay Sachs
en judios del este de Europa, la epilepsia mioclénica baltica
de los finlandeses, la atrofia dentatorrubropalidolusiana
(DRPLA) en japoneses Y la ataxia espinocerebelosa de tipo
3 (AEC) en portugueses.t+1®

Estas enfermedades concebidas como reservorios neu-
rogenéticos son categorias generales que al aplicarse a pa-
cientes concretos los diagnosticos pueden cambiar.

Esto es particularmente cierto para la parélisis cerebral
infantil (PCI), la epilepsia, el retrazo mental y la esclerosis
maltiple.

En las PCI en la que se estudian con diagnésticos gené-
ticos (Cuadro II), (estudios de consanguinidad, consejo ge-
nético, pruebas genéticas de ADN) se termina por descu-
brir una paraplejia espastica familiar, ataxia telengiectasia o
enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher. En pacientes etique-
tados con demencia no especifica sufren formas genéticas
de enfermedad de Alzheimer, enfermedad de Creutzfeldt-
Jackob y demencia frontotemporal.®41"

En los pacientes diagnosticados con esclerosis multi-
ple pueden recibir uno nuevo tales como arteriopatia
autosémica dominante cerebral con infartos subcorti-
cales y leucoencefalopatia (CADASIL: cerebral autosomal
dominant arteriopathy with subcortical infarcts and leukoen-
cephalopathy), asi como diversas formas de leucodistro-
fias genéticas.(41®

En las personas con trastorno del movimiento de causa
desconocida pueden sufrir enfermedad de Huntington,
ataxias hereditarias y formas genéticas de distonia.

En la epilepsia inexplicada pueden descubrirse casos de
epilepsia mioclénica con fibras rojas rotas (MERRF: myoclo-
nic epilepsy with ragged red fibers), y epilepsia mioclénica bal-
tica autosémica recesiva.*¥

Las llaves enzimaticas (metilasas), son estudiadas actual-
mente para determinar su papel en la estabilidad cromosoé-
micay de la cromatina, y a su vez entendiendo este proceso
como un estado epigenético que puede ser controlado o

Cuadro I. Reservorios de enfermedades
neurogenéticas

Parélisis cerebral

Retrazo mental

Epilepsia

Trastornos del movimiento
Ataxias

Demencias

Esclerosis multiple atipica
Degeneracion cerebelosa

Plasticidad y Restauracién Neurolégica
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Cuadro Il. Diversos aspectos del consejo genético sus indicaciones y su abordaje

Antecedentes familiares positivos Diagnéstico

Similitud con un sindrome genético conocido Educacion
* Riesgos de recidiva
* Expresion

Evolucién clinica crénica, progresiva

Consanguinidad

Aumento de la frecuencia en un grupo
étnico especifico

Nueva mutacién

Penetrancia disminuida en la familia

* Penetrancia

» Historia natural

* Prondstico
Necesidad de realizar mas pruebas

* Pruebas basadas en el ADN

« Otras pruebas

* En otros miembros de la familia
Opciones genéticas

* Pruebas prenatales

 Adopcién

» Falsa paternidad

* Inseminacion artificial

» Diagno6stico preimplantacion
Opciones terapéuticas

Derivacion a consultores
Grupos de apoyo

Expresién leve en la familia
Herencia mitocondrial
Anomalia cromosomica

Seguimiento

modulado por los cambios ambientales siendo un area de
intensa investigacion actualmente, ya que los eventos no
son claros.

POLIMORFISMOS

Un amplio panorama se abre actualmente en el estudio de
las variaciones genéticas que pueden ser la clave de predis-
posicion a las enfermedades genéticas, y la variacion indivi-
dual a la respuesta de los factores ambientales. La identifica-
cion y geno-tipificacion de un gran nimero de polimorfismos
en grandes poblaciones, aumenta la posibilidad de identificar
genes de las enfermedades especialmente las comunes y de
presentacion tardia y para ello la tecnologia se aplica en el
estudio de microarreglos en el ADN como son los SNPs (po-
limorfismos de nucle6tido simple), de esto dependera en un
futuro el cambio en la préactica médica al prescribir con una
medicina basada en el entorno genético del paciente.®?

CUESTIONAMIENTOSETICO Y FILOSOFICOEN
RELACIONA LA ERA GENOMICA

Estos cambios en la medicina son altamente gratificantes para
todos aquellos profesionales de la salud inquietos por cono-
cer y explicar los mecanismos de las enfermedades basadas
en genes, con el fin de beneficiar el modelo de las ciencias
médicas tratando de responder las siguientes preguntas:

« ;Cbémo podriamos mejorar a las siguientes generaciones
de médicos para llevar a cabo una medicina genética
préctica?

« (Como facilitar el conocimiento de la genética haciéndo-
la accesible a todos los médicos practicantes en base a
sus necesidades?

e (Como podriamos convencer del costo del cuidado de
la salud explicando con métodos basados en genes y
quien podria pagar por ello ante una medicina gendémica
preventiva?

Las pruebas genéticas constituyen un importante com-
ponente de la valoracién de las familias con enfermedades
neurogenéticas y que en la actualidad son objeto de un
desarrollo ininterrumpido. El nimero de variedad de prue-
bas diagndsticas basadas en el ADN crece rapidamente (véa-
se Cuadro I1). Sin embargo, los aspectos éticos de riesgos y
beneficios deben tratarse cuidadosamente®4 (Cuadro lII).

Asi como procura la gendmica grandes beneficios, tam-
bién trae implicaciones negativas, por lo que el manejo de
la informacién que se obtenga de la genémica estructural,
es decir de la secuencia del ggnoma humano debera mante-
nerse en el dominio publico, porque cualquier restriccién
limitara su aplicacion. 620

De igual forma, el conocimiento genotipico individual
con fines comerciales o relacionados a conseguir seguros
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de vida llevaria a la pérdida de la privacia, discriminacion y
la estigmatizacion de las personas, al ser conocidas su sus-
ceptibilidad genética a sufrir cierto tipo de enfermedades.
Por otro lado el desarrollo de farmacos especializados, nue-
vas vacunas y terapéuticas avanzadas podrian ser inaccesi-
bles para la poblacién de los paises pobres, generando como
consecuencia una disminucién mayor en su calidad de
vida.("1®

Se ha conocido el caracter hereditario de las enfermeda-
des humanas desde siglos atras. Por décadas el conocimien-
to de la genética ha tenido poco impacto en el cuidado de
la salud, pero consideramos que ha sido un periodo de
transicién en base a conocimientos especificos de la genéti-
ca que son criticos para el cuidado efectivo de la salud y la
prevencion. La genética es el estudio de un simple geny sus
efectos, y gendmica es mucho mas, es el estudio de genes,
su funcion, regulacién y su interaccién con todos los genes
del propio genoma. La ciencia gendmica explica las altera-
ciones comunes Y la interaccion de mdaltiples genes y facto-
res ambientales pudiendo conocer un papel de proteccién
en la expresién patoldgica de la enfermedad; la genémica
contribuye al entendimiento de las enfermedades infeccio-
sas como el SIDA y la tuberculosis, asi como enfermedades
neoplasicas y neurodegenerativas, la clonacién, el banco de
células madres.®

FARMACOGENOMICA

Una aplicacion directa de la genética y la gendmica a la
medicina clinica es conocer mejor porqué algunas perso-
nas son mas sensibles o menos sensibles o reactivas a algu-
nos medicamentos.®® La farmacogenética es el estudio de
las diferencias heredadas que presentan las personas en su
respuesta a los farmacos. Las diferencias en las respuestas a
los medicamentos suelen deberse a variaciones en los ge-
nes que afectan a la absorcidn, el metabolismo, la aclara-
cion (o la distribucion del medicamento en la sangre y los
tejidos) y la excrecion de los farmacos.

La constitucién genética de algunos individuos puede
permitirles absorber y metabolizar alyunos compuestos
quimicos de una forma mas o menos eficaz que otras perso-
nas. Este proceso afecta a la respuesta de cada paciente en

particular al uso de algiin medicamento. En otros casos, la
heterogeneidad de locus genéticos puede explicar porque
algunos pacientes no responden a un tratamiento mientras
que otros sf lo hacen. Mecanismos genéticos distintos pue-
den dar lugar a fenotipos similares. Pero el tratamiento de
las enfermedades producidas por diferentes mecanismos
genéticos puede ser también muy distinto aunque los pa-
cientes sean parecidos fenotipicamente.

La gendmica ha potenciado la farmacogenética propor-
cionando los instrumentos y secuencias del genoma huma-
no que facilitan la identificacién de las variaciones genéticas
responsables de las distintas respuestas individuales a los
medicamentos.

Muy pronto, e incluso ya se ha iniciado en algunas enfer-
medades:

e Sindrome del QT largo —mutacién en el gen KCNQ1
del canal de potasio, en el cromosoma 11p15.5—, opcion
terapéutica beta blogueadores, implantacién de marca-
pasos, algunos pacientes son no respondedores a blo-
queadores beta y si respondedores a bloqueadores de
canales de sodio —mexiletine- conociendo la mutacion
podemos prevenir que el paciente tenga una muerte su-
bita dando un medicamento que si tenga afinidad y res-
puesta para el defecto molecular i6nico.®?

» La demencia como sabemos es la cuarta causa de muer-
te en Estados Unidos. El costo directo e indirecto del
tratamiento y atencion de los enfermos con demencia
supera los 100,000 millones de délares anuales. Algunas
formas de deterioro cognitivo pueden tratarse con éxito
con inhibidores de la acetil-colinesterasa (AchE-I) como
la tacrina por ejemplo. En el estudio original con tacrina
en demencia de Alzheimer no hubo beneficio alguno; sin
embargo, cuando el estudio se realizé estratificando a
los pacientes segln su genotipo ApoE, se demostré que
los pacientes con el alelo E4 no respondian a la tacrina,
pero los pacientes con genotipos no ApoE respondian
bienl(ZO-ZS)

La posibilidad de que estas técnicas permitan a los médicos
desarrollar planes de tratamientos especializados, especificos
para el perfil genético de cada paciente, es decir identificar el

Cuadro Ill. Pruebas genéticas riesgos y beneficios

Riesgos

Depresion

Atencion excesiva a los sintomas
Alteracion de las relaciones
Problemas con los seguros
Problemas de empleo

Aislamiento social

Beneficios

Diagnostico especifico

Planificacion familiar

Planificacion econdmica

Disminucién de la ansiedad

Ser candidato a ensayos clinicos de tratamiento o
prevencion
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farmaco, la dosis méas apropiada para ese paciente en particu-
lar, de acuerdo a su perfil genético, mejorando la respuesta y
disminuyendo asi los efectos adversos del medicamento.

EXPECTATIVAS CIENTIFICAS

Cuando se fundo el Proyecto se esperaban tener varios
beneficios al término de su finalizacion, con la colaboracion
de alrededor de tres mil cientificos en todo el planeta, entre
los que destacaban:

a) La posibilidad de localizar los genes responsables de las
enfermedades hereditarias y de poder proceder poste-
riormente a la terapia génica.®®

b) La realizacion de un archivo internacional de todas las
bases nitrogenadas que componen y representan el ge-
noma humano.®”

c) La tipificacion de algunos sujetos mediante el empleo de
polimorfismos de DNA, en general para uso en crimino-
logia o para investigar la paternidad, o mas aun, para
conocer las predisposiciones a la enfermedad en un am-
biente laboral particular.?®

Junto a estas expectativas positivas hay una serie de ries-
gos y problemas de naturaleza ética, vinculados con la posi-
bilidad de nuevos conocimientos en genética, como son:

a) La posibilidad de una aplicacién mas amplia del diagnés-
tico prenatal con fines eugenésicos, pues se pueden co-
nocer mas ampliamente en la fase prenatal los genes en-
fermos y los sujetos portadores.

b) El establecimiento de un banco de datos acerca de los so-
metidos a investigacion, que deberian ser accesibles sola-
mente para una finalidad cientifica o por disposicion de
una orden de un tribunal, y por lo tanto inaccesibles a los
particulares, a las industrias y a las compafiias de seguros.

c) Otros riesgo es el de hacer posible mediante monitoreo
genético la discriminacion en el puesto de trabajo en
contra de todos aquellos sujetos que pudieran ser gené-
ticamente sensibles a ciertos agentes quimicos en el am-
biente laboral.

El estudio continuo de la genética humana ha permitido
la publicacion, en abril, de 2003, de la secuencia completa
del genoma humano.®?9

Gracias a los trabajos cientificos de una miriada de estu-
diosos, hace unas semanas se dio a conocer en Corea del
Sur que un grupo de expertos, coordinado por Woo Suk
Hwang y Shi Yong Moon, de la Universidad Nacional de
Sedl, habfa llevado a cabo la clonacién de células madre
humanas, mediante la transferencia nuclear de células so-
maticas, que ya habia sido usada para producir células ma-
dre embrionarias en ratones y otros animales, como la ove-
ja Dolly (Figura 3).

Asi, la ciencia avanza a pasos agigantados para crear,
posiblemente, nuevos seres, ante la mirada estupefacta del

ser humano, que ignoramos aun, a mi parecer, si esta mani-
pulacién genética seré beneficiosa o no para la raza huma-
nay por lo tanto el futuro de la Tierra.

CONCLUSIONES

La investigacion basico-clinica combinada con la actitud
médica de cambio, traducira en corto tiempo la mejor aten-
cidn y el éxito en los casos en los cuales hoy por hoy son
prioridades en salud y verdaderos paradigmas. Las presio-
nes asistenciales s6lo deben ser la llave que module e influ-
ya sobre las decisiones médicas, ya que de ello depende en
gran parte la calidad de la atencion y el éxito en la consoli-
dacion de la salud de un pais. No podemos ignorar el valor
de las terapias cuya profunda influencia es parte de los pro-
gresos y del redescubrimiento de las ciencias médicas que
nos permite apoyar el éxito de la tarea médica ética y hu-
mana que desarrollamos.

Las sociedades tenemos un gran desafio en materia de
salud: Introducir a la genémica y la tecnologia que derive
de ella para aplicarse en los paises en vias de desarrollo, en
los problemas de salud de cada palis. Esperandose tener
frutos dentro de 5 6 10 afios teniendo una capacidad cien-
tifica ya desarrollada y el apoyo de politicas gubernamenta-
les que permitan la creacidn, utilizacion, adaptacién y difu-
sion de la genémica.

El desafio que encaran las naciones industrializadas y las
que estan en desarrollo es construir redes internacionales

Figura3. La oveja Dally, €l primer experimento ani-
mal declonacién.
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que compartan los frutos del conocimiento que llevaran
indudablemente al control de las enfermedades al impactar
en la epidemiologia actual con un cambio o disminucién de
enfermedades.

Como nuestra susceptibilidad es distinta y el riesgo de
desarrollar efectos adversos también es diferente, resulta
evidente que para la medicina clinica y la medicina preven-
tiva, el conocimiento de la constitucion genética del indivi-
duo (e3l genotipo y la secuencia genética), permitiran desa-
rrollar planes terapéuticos especificaos para cada individuo.
Para conseguir esto como médicos y cientificos necesita-
mos la confluencia y colaboracién entre los campos de la
genética, la gendmica y la medicina.

La terapia génica, la epigenética, las pruebas genéticas la
epidemiologia genética, la clinica y la prevencion y manejo
de las enfermedades comunes del adulto, del embriény del
feto le dan la bienvenida a todos los integrantes del equipo
de salud y a la humanidad a la ERA GENOMICA.
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