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Resumen

Es de esperar el cierre progresivo de la brecha entre los descubrimientos relacionados
con el genoma humano y sus potenciales aplicaciones clinicas. La diseminacién de
informacidn relacionada con la bioinformatica y su utilidad en la atencién sanitaria es
crucial para el desarrollo de habilidades en los profesionales de la salud acerca del uso
de los recursos bioinformaticos ya disponibles y otros por venir. Se disefié el sitio web
Bioinformatica para la Salud (http://blogs.sld.cu/oserranob/) para la publicacion de
contenidos relacionados con esta disciplina y sus aplicaciones médicas, al tiempo que
se establecieron hipervinculos que enlazan los genes, enfermedades y cromosomas
mencionados en las notas publicadas en los sitios web del Centro Provincial de
Genética Médica de Las Tunas a los recursos Gene, OMIM y Ensembl, respectivamente.
Se brinda acceso a numerosas bases de datos, algoritmos y revistas sobre
bioinformatica. Las actualizaciones de los sitios web se circulan por correo electronico a
la Red Nacional de Genética. La inclusion de la bioinformatica en la gestiéon de
informacion sobre genética médica buscar promover el conocimiento sobre esta

disciplina entre los recursos humanos del sistema cubano de salud.
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Abstract

The progressive narrowing of the gap among the advances derived from the human
genome sequencing and their potential clinical applications is to be expected. The
dissemination of information on bioinformatics and its usefulness for healthcare
applications is crucial in the development of skills by health professionals in the use of
available and perspective bioinformatics resources. The website Bioinformatics for
Health http://blogs.sld.cu/oserranob/) was designed to publish contents related to this
area and its medical applications. Hyperlinks were created to connect the genes,
diseases and chromosomes mentioned in the notes posted at the websites from Las
Tunas Provincial Center of Medical Genetics to the Gene, OMIM and Ensembl resources.
Access to several databases, algorithms and journals on bioinformatics is provided. The
websites are updated by sending messages with the new posts by electronic mail to
the National Network of Genetics. The inclusion of bioinformatics in medical genetics
information management is aimed at promoting knowledge about such discipline

among the medical and paramedical personnel within the Cuban health system.
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Introduccién

Ocho afios después de secuenciado el genoma humano se mantienen altas las
expectativas sobre los impactos en diversos ambitos de la salud humana: Ia
identificacion de genes responsables de enfermedades, el desarrollo de pruebas
genéticas, el disefio de nuevos farmacos, la prediccion de la respuesta a los
medicamentos, entre otros muchos. La demanda asistencial de marcadores de probada
utilidad clinica no ha sido satisfecha,!pero es innegable la migracién hacia una
medicina molecular, personalizada y mas enfocada en la prevencidon con base en la
genética y la gendmica.

La bioinformatica sirve de interfase y aporta el conocimiento para disponer de una
atencion de salud individualizada, asi como otras aplicaciones de alcance
potencialmente poblacional, por medio de fuentes relevantes de informacién
biolégica.’Se ha planteado que la préxima generacién de clinicos e investigadores
estard familiarizada con las aplicaciones bioinformaticas y serd capaz de brindar a los
pacientes los beneficios de la medicina personalizada.?Un reporte de la “Casa de los
Comunes” destaca que la educacion y el apoyo clinico seran necesarios para asegurar

el uso efectivo y apropiado de la genética en la medicina, por lo que las acciones



educativas en los profesionales de la salud deben continuar y tener lugar a todos los

niveles.3

Métodos
La integracion de contenidos sobre bioinformatica a la gestion de informacién para la
Red Provincial de Genética de Las Tunas se concibio en tres direcciones:

- Disefo de un sitio web dedicado a la diseminacion de informaciéon sobre las
aplicaciones bioinformaticas en la salud humana, a partir del servicio de
creacion dinamica de blogs de Infomed (http://blogs.sld.cu/).

- Navegacion hipertextual en los sitios web del Centro Provincial de Genética
Médica de Las Tunas con vinculos a informacion sobre genes, cromosomas Yy
enfermedades con conocida carga genética en los recursos Gene, Ensembl y
OMIM (del inglés Online Mendelian Inheritance in Man), respectivamente.

- Enlaces a bases de datos, aplicaciones, otras herramientas y revistas cientificas
gue tienen la bioinformatica entre sus tematicas.

Se confeccionaron listas de distribucion por correo electrénico, para enviar por esa via
las actualizaciones periddicas de los sitios web a los miembros de la Red de Genética
en la provincia, a los Centros Provinciales de Genética Médica del pais y al Centro

Nacional de Genética Médica.

Resultados y discusion

El sitio web del Centro Provincial de Genética de Las Tunas
(http://blogs.sld.cu/geneticaltu/) tiene la Farmacogenética y la Gendmica entre las
categorias que se utilizan para clasificar cada nota publicada, de modo que luego
puede hacerse una buUsqueda tematica rapida (Figura 1). Las categorias del sitio
Bioinformatica para la Salud (http://blogs.sld.cu/oserranob/) incluyen: Algoritmos,
Bases de datos, Bioinformatica, Biologia de sistemas, Biologia sintética,
Farmacogendmica, Filogenética, Gendmica, Inmunoinformatica, Otros Proyectos
Genoma, Polimorfismos y Proyecto Genoma Humano. Este ultimo sitio, hasta el 6 de
abril de 2011, contenia 60 noticias sobre la tematica, 48 enlaces a bases de datos y
algoritmos, asi como vinculos a 13 revistas (Figura 2). Cada nota brinda acceso a la

fuente primaria donde se publica el articulo cientifico de referencia.



Figura 1: Sitio web del Centro Provincial de Genética Médica de Las Tunas. Se

muestran algunas notas publicadas bajo la categoria “Farmacogenética”.
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Figura 2: Pagina de inicio del sitio web Bioinformatica para la Salud.
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Algunas iniciativas internacionales laboran en la recoleccién de evidencias sobre las
pruebas genéticas y otras aplicaciones de las tecnologias genédmicas,* asi como en la
integracion del conocimiento derivado de tales avances en la practica médica y la salud
publica.”> Se ha recomendado que el acceso a las bases de datos del genoma a través
de fuentes informaticas y al conocimiento que se va generando se facilite a los médicos
de la atencién primaria asi como ensefiarles el acceso a fuentes cientificas, pues muy
pocos galenos recurren, por ejemplo, a OMIM, que les puede ofrecer una informacion
al dia del componente genético de numerosas enfermedades.’En tal sentido, es
importante insistir en comenzar a ver a las bases de datos de informacion bioldgica
como un tipo de fuente secundaria de informacién cientifica, con igual valor y utilidad
gue recursos como PubMed y otros similares. La diseminacién de informacion de alta
calidad sobre las aplicaciones gendmicas en la practica y la prevencidon es una
importante accién de empoderamiento de los sistemas de salud.®

El acelerado desarrollo y abaratamiento de las tecnologias gendmicas conduce a cerrar
la brecha existente entre los descubrimientos y su traduccién clinica, lo que lleva a un
escenario en que diversos ensayos para secuenciar genes y genomas y evaluar los
niveles de expresion de proteinas acompafiaran a terapias génicas y otras formas
biolégicas de tratamiento, personalizado o no.*® Las aplicaciones clinicas de la
bioinformatica exigiran conocimientos y habilidades a los profesionales de la salud a
todos los niveles de atencién, y pasan, entre otras, por:

- A nivel comunitario, el asesoramiento a los pacientes en relacion con la
seleccion de pruebas genéticas, la interpretacion del riesgo genético y la toma
de decisiones médicas.”'®

- A nivel secundario, la introduccién de los ensayos diagndsticos emergentes, la
evaluacion de los modificadores del curso clinico, los resultados de las terapias
derivadas y la respuesta al tratamiento.®*°

- A nivel terciario, la seleccién de biomarcadores, la identificaciéon de dianas, el
desarrollo de farmacos y la evaluacion de los efectos ambientales sobre los
sistemas bioldgicos.®°

Por ello, se ha catalogado de urgente e inmediata la necesidad de crear foros para
estimular la discusion y el intercambio de los hallazgos cientificos y la comprensiéon de
la bioinformatica clinica, con el claro objetivo de tratar las enfermedades y mejorar la
calidad de vida de los pacientes.® Los sitios web del Centro Provincial de Genética
Médica de Las Tunas, que persiguen esos entre otros propodsitos, son referenciados en
el Portal Provincial de Infomed en Las Tunas (http://www.ltu.sld.cu), el blog de

Alfabetizacion Informacional del Centro Nacional de Informacion de Ciencias Médicas



(http://blogs.sld.cu/alfabetizacioninformacional/) y en el sitio de Genética en el Portal
Nacional de Infomed (http://www.sld.cu/sitios/genetica/). Enlazan, adicionalmente, a
los datos disponibles sobre los genes, cromosomas y enfermedades genéticas en bases

internacionales de referencia (Figura 3).

Figura 3: Los términos destacados en las notas publicadas contienen enlaces a las

bases de datos Gene, OMIM y Ensembl, entre otras fuentes de referencia.

e- X fitis
it A s ﬁ;; i,

a]ngo de nuevo
Orlando R | a1 | cwmists

MIM ID #114480
. BREAST CANCER

POE e4: deterioro de Aernatie tiias; symbais
LIALCAM: leucoencef: PRERER IR

""""""" Oty eritiies reprasenled by fhis entry

IC), macrocefalia famil BREAST CANCER, FAMILTAL MALE, INCLUDED
_I Ge'_] Gent map locus: 17921, 17p1301, etc

I Gene " Search:| Gene B Limits  Advanced search Helfp

Genes and mapped
kol I  searen TS

s (%) Full Repon Sendin @ [2o-vor )

FLT1 fms-related tyrosine kinase 1 { i fothelial growth f; ‘ ar per bility factor pror) [ Homeo
sapiens ]

Gens [ 2331, updated on 29 Mey 2011

= Summary

Officlal Symbel FLT1
Official Full Name _frms-rofoted

vascusar sndoelal grovih factirAasculer pormoabity fztor receptor) MGt

La evaluacion simultdnea de los elementos clinicos y bioinformaticos podria mejorar la
atencion sanitaria y potenciar los algoritmos para el analisis de datos complejos y
heterogéneos, derivados no solo de las aplicaciones diagndsticas y terapéuticas.® Por
solo citar un ejemplo, la evaluacién clinica de un paciente con historia familiar de
enfermedad vascular y muerte subita incluyé el analisis de la secuencia completa de su
genoma, la prediccién del riesgo, la busqueda de las causas de arresto cardiaco y el
asesoramiento genético; en ese enfermo se logré identificar variantes en tres genes

asociadas con la muerte subita.!?



En un futuro cada vez mas proximo, las estrategias computacionales seran facilitadas
por la integracion mejorada de la investigacion clinica y bioinformatica, asi como por
una mayor disponibilidad de datos del genoma y el fenotipo clinico en un formato
accesible a las herramientas.?El desarrollo de habilidades en el uso de las fuentes de
informacion y los recursos bioinformaticos son una necesidad a enfrentar de manera
impostergable por los sistemas sanitarios, y la genética es una de las especialidades
gue han de servir de puerta de entrada. La integracién de la bioinformatica en la
gestion de informacidon cientifica especializada para la genética médica en Cuba, a
través de los sitios web del Centro Provincial de Genética Médica de Las Tunas, es un

esfuerzo en tal sentido.
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