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¢Quiénes somos?

La nueva era de la genémica personal

Viernes | 26.12.2008

The New York Times News Service

Los tltimos avances en
biotecnologia, que han marcado
cientificamente 2008, nos acercan un
poco mas a la era de la genémica
personal, una nueva etapa en la que
serd posible leer de arriba abajo qué
dice nuestro genoma por unos
cuantos miles de doélares.

En los tres dltimos afios se han
desarrollado plataformas de
secuenciacion  basadas en una
tecnologia de dltima generacion —la
tecnologia de secuenciacion masiva
en paralelo—, mucho mas réapidas, }
mas precisas y, sobre todo, mucho =
mas baratas.
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Actualmente un equipo de este tipo cuesta alrededor de los 400 mil euros (alrededor 559
mil dolares con 44 centésimos) y puede leer hasta diez millones de pequefios
fragmentos de DNA en varios dias, un proceso que se prolonga durante algunas
semanas si lo que hay que secuenciar es un genoma humano entero, formado por tres
mil millones de piezas (los pares de bases).

Con este precio, la tecnologia de secuenciacién, dicen los expertos, se ha
democratizado; lo que hasta hace muy poco estaba al alcance de los bolsillos de unas
cuantas instituciones, ahora lo pueden explotar médicos e investigadores en sus
propios laboratorios.

Ya no es impensable estudiar centenares e incluso miles de genes de un individuo para
poder diagnosticar una enfermedad genética compleja o bien evaluar su predisposicion
a padecerla.

Las aplicaciones de esta tecnologia en el campo de la biomedicina ya han empezado a
dar frutos.

En noviembre pasado, la revista britanica Nature anunciaba la secuenciacion del
genoma de una paciente con leucemia mielode aguda (un tipo de cancer en la médula
osea) y el hallazgo de ocho variantes en el ADN de las células cancerosas hasta ahora
no relacionadas con esa enfermedad.

La investigacion esta revelando la gran cantidad y tipos de variantes que existen entre
los genomas de los individuos. Representan menos del 1%, pero son las diferencias
gue nos hacen Unicos: definen los rasgos fisicos que nos son propios, el riesgo a
desarrollar determinados trastornos y también el modo en que respondemos a nuestro
entorno y a los medicamentos.

El conocimiento del genomay sus multiples variantes ha traido consigo el nacimiento
de la farmacogendmica, una disciplina con la que se pretende conquistar el campo de la
medicina personalizada en la que se tenga en cuenta la informacion individual grabada
en el ADN.

Por ejemplo, una nueva comparacion entre los genomas de J. Craig Venter y James D.
Watson publicada este afio en la revista Clinical Pharmacology and Therapeutics
mostré que Watson es portador de varias mutaciones en genes metabdlicos que lo
insensibilizan a los efectos de la codeina y otros fArmacos que se emplean para tratar
problemas del corazon, la psicosis y la depresion.

Estas variantes son mucho mas frecuentes entre la poblacion asiatica que entre la
caucasica, a la pertenecen Venter y Watson, asi que, aun siendo los dos blancos, cada
uno responde a la medicacién de un modo completamente diferente.

Asi, cada vez esta mas claro que el color de la piel no proporciona una informacion
relevante desde un punto de vista terapéutico.

Si es importante, en cambio, saber de antemano qué diferencias existen entre los
genomas de personas de distintos grupos étnicos, es decir, qué variantes genémicas se
deben a la evolucion de la especie, para poder distinguirlas de las variantes de
susceptibilidad, explica a Efe Lauro Sumoy, responsable del grupo de anélisis
genénpico del desarrollo y enfermedades en el Centro de Regulacion Gendmica en
Barcelona.
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En este sentido, 2008 se ha cerrado con la presentacion de dos proyectos a gran escala
y los primeros resultados.

En abril, el Proyecto Genoma Personal (PGP), conducido por George M. Church,
genetista de la Harvard Medical School, y pensado inicialmente para secuenciar y hacer
publicos los genomas de diez voluntarios, recibié la aprobacion para ampliar el estudio
hasta los 100 mil. En octubre, se colgaban en la red los diez primeros
(www.personalgenomes.org).

Por su parte, el Consorcio Internacional de Secuenciacion del Genoma Humano
anunciaba en junio el lanzamiento del proyecto mil Genomas, y en octubre publicaba en
Nature las secuencias de dos personas de grupos étnicos distintos al caucésico: el de
un nigeriano de etnia Yoruba y el de un chino de etnia Han.

La idea de que en un futuro los farmacos estén adaptados a las necesidades de nuestro
genoma ya no es ninguna insensatez. Las nuevas metodologias de secuenciacién que
estan por venir, hoy en fase de desarrollo, prometen en 5-10 afios poder leer un genoma
humano completo en 15 minutos, apunta Sumoy.

Antes de que la medicina personalizada sea una realidad, los cientificos deberan
aprender a manejar la inmensa densidad de informacién que contienen los genomas y
comprender lo que dicen; a dia de hoy lo que se conoce de ellos es mucho menos que
lo que queda por descubrir, concluye el investigador.
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