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Genomica traslacional en
el ISSSTE: un campo en
constante expansion

Translational genomics at ISSSTE:
a field constantly expanding

El genoma humano es el material genético
caracteristico de nuestra especie, cada especie
posee esta misma singularidad; el ADN humano
estd formado de 3,200 millones de nucledtidos
y un poco mas de 16,569 bases del genoma
mitocondrial (la mitocondria por ser un organelo
s6lo heredado por linea materna tiene la posibi-
lidad de seguir eficazmente la ascendencia de
un individuo). Un aspecto asombroso es que en
la especie humana el genoma difiere tan solo
de 0.1 a 0.01% entre dos individuos y que esta
minuscula diferencia nos hace irreplicables (a
excepcion de los gemelos homocigotos), esta
particularidad nos provee de ventajas y desven-
tajas bioldgicas.

La formalizacién de la genética se le atribuye a
Gregor Mendel, monje austriaco que a mediados
del siglo XIX realizé una serie de experimentos
botanicos de donde se concibieron las leyes en
su honor y pese a que unas décadas después
de su muerte, investigadores connotados han
puesto en tela de juicio los resultados de sus
experimentos por ser “demasiado buenos”, es
indudable que hubo, a partir de ellos, un cambio
de paradigma en la trasmisién de la herencia.
Para 1869 Johann Friedrich Miesscher identific
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los acidos nucleicos; en 1914, Robert Feulgen
ide6 un método para tehirlos, poco después
Levene analizé sus componentes quimicos y
para la década de los 50 del siglo pasado, si
bien la historia oficial reconoce a James Watson
y Francis Crick como los descubridores de la
estructura del ADN, hay evidencia irrefutable de
que fue Rosalind Franklin quien logré esta haza-
fia, lo que quedd registrado en una fotografia que
de manera clandestina llegé a Watson & Crick;
éstos fueron galardonados con el premio nobel
en 1962 y ninguno le dio el crédito a Rosalind
Franklin, pese a este indigno evento, es partir de
entonces que nace la biologia molecular como
una disciplina cientifica. Para 1963 se esclarecié
el codigo genético, base de la traduccién para
la sintesis de proteinas y en 1990 formalmente
inicia el Proyecto del Genoma Humano consi-
derado el programa cientifico mas trascendente
de ese siglo.

El Proyecto del Genoma Humano permitio
conocer la secuencia completa de los 3,200
millones de nucleétidos, analizé alrededor de
1,400 genes causantes de enfermedades mo-
nogénicas, corroboré que los seres humanos
compartimos 99.9% de esta secuencia y el
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restante varia entre cada individuo. Se encontré
que de éstas, las variaciones mas comunes son
aquellas donde cambia un solo nucleétido por
lo que se denominan polimorfismos de un solo
nucledtido o SNPs, ellos encuentran a lo largo
del ADN mas o menos una vez cada 600 a 800
nucledtidos; esta individualidad genética que
nos hace Unicos y se traduce en individualidad
bioquimica, responsable de la predisposicion o
proteccién a padecer enfermedades.

La medicina genémica ha tenido gran desarrollo
y auge en las Gltimas dos décadas y, aunque sus
aplicaciones son observables en practicamente
todos los campos de la biologia, en la medicina
por razones obvias tiene un particular interés y
una gama amplia de utilidades reales y poten-
ciales en el diagndstico, tratamiento y prondstico
de algunas enfermedades. Ciertamente seria
mucha candidez considerar que este conoci-
miento resolvera todos los innumerables retos
de salud que enfrentamos, pero indudablemente
nos permitird un mejor entendimiento y mejores
opciones para revolver enfermedades altamente
prevalentes como el cancer, procesos neurode-
generativos, entre otros, mutaciones en el gen
BRCA2 del cancer de mama, en el gen CNGB3
causante de la ceguera total al color o el gen
SCAT10 responsable de la ataxia espinocerebelar
tipo 10, o bien variantes como la tipo 4 del gen
de la apolipoproteina E (APOE) como factor de
riesgo en la enfermedad de Azlheimer, s6lo por
mencionar algunos.

Los alcances de la Medicina Genémica son un
campo en expansion pero deben de ser ética y
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moralmente valorados, al tener la informacion
genética de una persona podria conocerse sobre
su pasado, presente y futuro médico, asi como
el de sus cercanos biolégicos con todos los be-
neficios y riesgos que ello implica.

En el ISSSTE, caminando paralelamente con
los avances de la medicina, en sus areas de
investigacion del Centro Médico Nacional 20
de Noviembre, Hospital regional Lic. Adolfo
Lépez Mateos y el Hospital Regional 1° de
Octubre, desde hace mas de dos décadas
hay laboratorios con la mas avanzada tec-
nologia para realizar estudios de Medicina
Gendmica, en estos laboratorios se realizan
ademds de investigaciones de vanguardia
(que se publican en revistas internacionales
de alto impacto) sobre la variabilidad gené-
mica de nuestra poblacién en enfermedades
tales como Parkinson, depresiéon mayor,
Alzheimer, obesidad moérbida, sindrome
metabdlico, hipertensién arterial sistémica,
pruebas moleculares para el diagnéstico de
enfermedades como influenza y otros virus
respiratorios, dengue, tuberculosis y micror-
ganismos que producen sepsis. El camino
es largo, azaroso pero grandemente gratifi-
cante, llevar el conocimiento molecular a la
cama del enfermo es nuestra misién y lograr
mejores tratamientos nuestra vision.
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