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Hace diez anos, sali6 el primer borrador del genoma humano. El llamado “libro de la
vida” ha permitido enormes avances en el conocimiento de lahinlﬁ'a humana. Sin
otros objetivos cientificos no se han alcanzado con la rapidez que todo el mundo esperaba.
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acotpanaro desds
Ia capital del Reino Unidoa reali-
Zar wn Ao que & mumndo en-

idinma cen el que Dine eredda vi-
da. (La secuencincion del pano-
ma humane) revolucionard el
diagndstico, prevenciin ¥ trata-
wiharte dis b aporta, sl v da o

sniltar di la bactiora detoda 1a ta.
formackim genética humena.
Bill Clinton Jo amomei & en ese

I8 en magnitpdas mmes amtes
vistas, ko clerto es que la clencia
ain debe mno de sus prinecipales
comipromiscs

La mayor denda con la pobla-
cifnmundial siguesizndo la apli-
caclén clindea divects en los en-

LA MICRO BHILOGA Mildnad
Jiménez, jefa de la Divisidn de
Gendtica Molecular, en of Hospital
Macional de Nifios, trabaja
montandg una prusha de- ADK

FONSECA Y

LA WACHON
EN EL LARORATORIC de gendlica del Hospital de Nifios se hacen
prushas para delectar enfermedades hersditarias (smiba). - o000
VASTERSTON, de la Universidad deWashingion, muesiauna
Husiraciéncon lasecuencia del genoma humano, of cual tene 30.000
genas. |\ 000 Clentificns aspafioles del Camtro Maditemrineo de
Investigaciones Maritimas y imbleritales que descifraron of genoma de
Ia rata, ol forcer mamifers decodificado tras ol hombre y el rabin.
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tra el secreto de la vida de cual-
quierovganisme

Por eso, 0o bastd con saber
que el ADN existia en el interior
ela célula. Halia que irmézalld.
Y tal parece qua latiltma discada
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La mosca de la fruta
- Segundoanimal cuyo genoma se descifrd

La identificacion
de genes tarda
pocas semanas.
Hace unadécada,
tardaba tres afios

doreontenia el97% del codigoge-
tltien hummann Tres anos des-
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Un familiar muy cercano
mﬁWammmmdUddelhmm
Bl %1 de agosto del 2006, la
revista Mefenraveltuna 1
muewa lsctrradel penomar el
del chimpencé comim (Fan
froglodytes). Y algomids:
mtOnOes e SUPo qUB 8stos
primates comparbanel 95% da :
S ADN eonlos lnumanos. 1
Sinduda, um famdliar mouy
carcansen lawoineiin El
primormapeo dosugenoma
egtuw a cargodedT cientificos
de centros como el Instituto de
Tecnologlade Massachusetts,
la 1 niversidad de Harvard y1a
deWashington, e
investigadores de patses como
Israely Alemania,
Larnestra de sangresala
bamnfia Clin, un chinipance de
24 afios de edad quemuritun
afinantes por problemas del
7
MWIIIM Nacitn BAARTG ROUAS ¢ LA MAION
dnwﬁadw&derfmcﬂ::;a WALTER HERNAND EZ, encargado dellaborakorio de secuenciaciin del Cenrd de Biolobia Molecular, enla
comvirtit en 6 aoicoprimate UCR, prepard muestras de ADN para leerias en un aparaio llamade secuenclador,
pobumano al quese leha M
secwen chado su genormna y en el i Ia cnal, adem ds, se ha vuslte mn-
Clrbo marifere del cho més barata.
serhumano, el ratim y la rata. “Hay mis supercompuiado-
En eseentonces, Francis ras y mejores programasestadis-
I tipos. Lo major de todo ss qus la
infornaeiin estd alli; a8 pabl
pués, 52 complett la secuenciz-  antes Jos mercadores de suscep- ca", comenttla investigadora re-
citmdel genoinaen unclentopor  thilidades genéticas a proble- firléndose & 1as bases de datos.
dento, ¥ & informacion que de  masdesahnd, mo elemplo ol hallazgo Je poll-  Ravenmtds se ha dedicado al estn-
allisallbbrinddunconfuntobésl-  Ya no tardan afies en encen- ¢ © L2 INfOrma- morfismos gendticos relaclona  dlo de trastornos mentales en la
o de indicios sobre como evolu-  trar el gen que pueds hacer & un dﬁndﬁlgﬁn(" i poblacifn costarricense.
cionan y funcionan los seresbu-  hombre 0 una mugjer sucumbir i  diabetes oaccidenies vasculares “{El genoma)nos ha ayudado
manos. miis ficilmente que otra persona. [na humanoes : m?hnlmfdmm:l. para awvanzar mmestro conoel-
Soloqueeness entoncesnoss  a una enfermedad. En mn chip, uﬂlpamemn. H "Paroes compilicadoirterpre-  misnto a mn ritmo que e bmagl
salila que miestroorganismoera  boy se pusde leer la estrachir d i tarlapresenciadeestos polimor-  nébamoshacediezafios”, agregd
més complcio de lo que imaging-  completa del gencma deuna per- efmelﬂl'la fismes en un. individuo & través  laespecialista.
wmﬁmmum my@ﬁﬂlﬂapﬂw enfefmednd, :rhﬂ.mﬁnﬂmﬂa mﬁfﬂmm%
Elbitlogo pentietadolaser | NACET AIAGNOS- | o0 gensticos y del axobiensc, o geneme, Jon tuveatigerdors ax-

cifmdeGenfticayBiotecnologia, tlm pmunﬂ- que, finalmente, determinard la  dsban hasta tres aflos en encomn-

Los clentificos saben ahora  de Ia Universidad de Costa Rica t aparicitn o no de estas enf=rmie-  frar un gen para una enferme-
que el hombre tiens cerca de  (UCR), Alsjandro Leal, no duds | YOS ¥ LOIMar dades, &tjo Leal. dad. Ho, se tarda una semana.
B0.000 genes (antes, se especula-  en que los aportes de la lectura declﬁlones La investigadora dal Centro La teenclogia qus haasempa-
baquecranairededorde100.000;  del genoma han permitido aven- reproducﬂvas te Investigacitn on Biologia Ce-  findo este hito clentifico ha per-
apenss un tercio més que orga-  zar muchomés ripido enel como- lular y Molecular (CIBCM), dela  mitide aumentar 50.000 veces Ia
nismos muchomenos compiejos.  cimientodel ser humano, odevida” UCR, HenrietteRaventtie,citaco-  veloeldad delectura del genoma,
como Ia Jormbriz intestinal. “Conocer ln sernencin del ge- | Handlatie Raventds ma Jos principales logros da ese  segim publicacl ones clentificas.

En la actnalided, poeden en-  hoina &8 como el principio pat-  § Investigadora CIBMC hite clontifico ol mejoramdenito Apenas en mareo pasado, la
contrar mmche méas ripide que  que ghors debemos comprender b cecesemsssrse s et B IBteenologiaparaleer ]l ADN  revista Soierce dic & conoeer la
ANO TRAS ANO _Los principales Hilos clantices ras i decocicacion del genorms humang:
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Aparecs ia smpress Colora GEnomics, Bl goblamo ds EEUU dodars patimaniods & Scleace ¥ Melore sunclanla.  Dos alios sniss de o previeio, sei
U SBBGIINT e A Un coskn MEndar J an Irurmenidad el proyecio, I 26 da juric, ss snuncla  secuendackin de doa organismos  enunicia la lachurs complets del ganome
Hempe podrip. desc!frar of g e primer borrador dal gencrma humana. refecionacks con ks melria, humsno por dentfices de seks palos.
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sacuanciacion dal gencima eom-
pleko danna fomilin, ol cualsasi-
maalalecturaguese hahechosn
insectos ¥ 4I08 Organismos vi-
vos, Incluide el de James Watson,
enel H07.
La posibilidad de mejorar &l
consejo genético a pareias o pa-
dresdefamilia, esotrade las ven-
tajas que,alolargo deestaprime- }
radocada, ha observadolajefode :
In Divisiim de GenéStica Molecu- WINIMEDAA / PARA LA NACHON
lar, #n £] Centrode Prevenc) (n.de OREANIEMOS como esta mantarraya gigante fueron seleccionados
Discapacidades ds] Hospital Na- [arE VESHEAR SU DENOMA.
Qrganismos fueron sana"cacbspnrrﬂu
Organimos tan variados esclerosis milltipls, Parkinsem,
comosl mono titi, diferentes  laenfemerdadde Huntington,
tipos deratas, mentarrayase  yelestudiodel
insectos, formaronpartedeln comportamdentodelas
lista de los primends 19 infeceionas y la farma oologia.
clegldos paralnsecnenciacitn  Las ratas fieron elegidas para
porel Institutode identificar sus 280,000
Investipacitn del Genmmna mH.mudhmusﬂemnlﬂﬁMns
Humano, en el 2005, simples(conocldos como
Las expectativas estaban ‘SNP3"). Egtos polimorfismes,
clfradasan qus labsctiora da 58 Usan comomarcadores de
e e 3T LTS el g gt s B oo | S oianl sl
Rerventia miles de horas de investigacion y una imversion de $53 millones. eficaces GIrMAcos ¥ COROCET acinner
La especialista se refiere, por mejorelcomportamientode  Entrelos organismos
ejemplo, a la posibilidad deuna.  cidel cendifico. dadocuentadequeestimais lejos lasenfermedades en los escogidos enel 2005, seincluye
persona a decidir s quiere o no Para Letn una de lasclencias  de 1o que pensdbamos”, comentd humanna. unababosa de mar. una avispa
procrear hijos antela suscaptibl-  que mAs se habeneficladocon sl Rodaric Guigd, investigader dal | Segim informé el diario parastta, unaameha dil acetts,
idad goe pueda tener a padecer  provectodel genoma hitmanoha  Cantro de Regilacitn Gentmica Mumeln, snmares yires tipos de hotigos, todos
enfermedades comocincer. gido la antropologia, puss, enire e Barcelona en un especial so- el 2005, &l oo it fon con unautilidad clentifica
Para el clentifieo costarricen-  otras cosas, sehapodidoconoter  bre el temna del diavio espafod B | seleccionado porsuenorms paracomprender, através de
8@ Padro Ladn Azofelfa, en estos  misel fendmeno delas migraclo-  Munds. { utilidaden estndios suestructura genética, o
primeros diez afies dela secuen- neshumanas, “Lo que so hizo hace 10 afiocs | neurchiclgieosdala crganiemo homana
ciacion del genome ha facilitado cpty et ey e ape; T e s S e
labiisqueda degenes. Somaos més complejos comomucho, vaa estar adisposi-
“En Medicina Forenss, el Pero el mismo Pedro Lefmre-  cldn de todos. La tecnologla va a
avancessreal Hay quetomaren  comoce que la maravillosa come-  existir para que asto sea posible,
cusntaquesstonosologyodaala  plejided del organismo hilinano  Pero o creo qie viya & cambiar
genimica humana. Permite, por  nosganda todos, Iaformade concebirlasenferme-
ejemplo, desarrcllar bacterlas Desclfrar ¢l hunclonamients  dades nila detratarias porgueno
queproducen idrbgeno, eficlen-  dal cuarpo A partir da la lectura.  entendemos atin qué skgnifica
o en lacaptaciin de Co2. de su material gendtico, resultd  exactamente esta informacidn™,
“La Bioargueologia tambifn ~ més dificil de entender delogque  vaticinGe] clentifico espafiol
seha beneflciado. Ya tememos la. secreds. “El tiempo nos ha dado 1a ra-
secuenciaciin del genoma del “Noshizodarnosrpentadeal-  z8nen el sentido de que las il
neandertal. ¥ ol hallwwgo ¥ Ia  goqueerapredacible qnelossis-  dades directas para la pricties
comperaciin de los genemas temas biologicos son mas com-  médica son limitadas™, coments
también ha permitido vercnfiles  plejos y maravillosos de lo que  Henrietie Raventds.
Ia secuencia génlea de la corteza  crelamos”, asegurd Hanriette Hace una década, esta espe-
cerehral Ha permitide avances Raventds clalista aplandid ol hdto clemtif.
an agriciltin, aimgoe esto no “Hoy, estamos micho mas oo, pero analist con mtcha crith
sea genbmica hwmena”, recono-  cevea dela cima, peronos hemos  cidad €] discurso lanzado con
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S0 dascifra ol primer genoma del pamo
{Canis fmfianis). En nctubes, famiskin
irasciende of primer gancma de lavaca,
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Primero en tener su
James Wattson, co-descubridordel ADN

ll&l;brum
£ imvestigaor Mike Stratton, lider del Proyecto del Genoma del Céncer, del Centro Sanger in Cambridgeshire
{Reino Unido). Sus investigaciones se beneficiaron con la lectura del genoma humano,

e ¢ miento del genoma va miis lenta s clertoque, por ahora, el be-
1 i 8aloesperado parque su inter- neficio para el pacients se cir-
. i pretacitm es compleja ¥ panque  cunscribe, mayoritariumente, en
i hay otros actores bioligicos que  lograr un diagndstico tempranc
f Ao ge conOeen tan profahdamen.  més precisa
it agrogs. “Cusndd hay Ub SVARCS &
H “Hemmos tropezado conlesen-  Ciencia ¥ Tecnologia, siempre
~ ¢ ciplo, deberiamos poder mejorar  Suefia, paro hay que aplicar esos
” i eltratamiento conmedicinaper-  avances con nuestros recurses ¥
Paraqueel i mh:hpmmﬂmm mmumm:::u".aﬁm:
procesono Las enfermedades complejas  Prevencitn de
seaatropella- | alssquesereflerenlosespecia-  del Hospital Nacional de Mifios.
i do, tiene que md& nﬁﬁdgmﬁrgn
H | una
Ese fus, quisd, ol gran mito  que Ia Medicina se baarevon- | [1AD@I UN d@DA- | & ellas, hay un componente  treintena de enfermedades here-
fqua s aspareid por el munda en-  elonar moy pronto, queahorase | e muy ﬂmp"o ¢ farmilar que no Sigoe un patrsn  ditaviss qoe podrian DOREF &n
tero junto al primerborrador del  podrian hacer prondsticos, d | lE'dE’d { mendelianodeherencia;esdeclr,  riesgocl desarrollo mental ¥ fisi
gencmna humann, nisticos tempranos, la eleccitn e 1a s0C i no transmiten un finico genme-  code nifios ynifias.
*{Quehacemosanivelelinico  delaterapinefectivaparaelingi- @) el guUe s@ { dimnteun patr6n dominante, re-  “En tratamiente, wmo se pre-
conesta informaciin? Estd bleny  viduoyquesepodrda escoger una Bvalﬂ'a eI bm_ ¢ cesivooligadoaleromosomaX.  gunta guéd sigue ahora”, agregd
podemos predecir los resgos, iy dosls espacifiea para el indbvi- : Las enfermedades complejas  la especialista en microbinlogia
que? En mi campo, quees la in-  duo.. queseibaaderseguimien- | fICIO paraelpa- | —entre las cuales estan In hiper-  climica.
vestigacitn, la secuenciacidn del  to molecular sl tratamients.. G“Eﬂ[ﬂ' huma- ¢ tensiim arterial esemcial, Ia dia- Elaccesp a las bases de datos
genoma ha sido un hite, perola “No obstante, esto todavia no ¢ betes,lacbesidadylos trastornoe  con la secuenciaciin del genoma
mplicackim clinlen dirvecta ha  sepuadshaceren lninmenes ma. nﬂﬂ { mentsles-, son, entonces, pro-  lahapermitidos esacentromidi.
marchado lentamente” asegnirs  yoria decasos Noes quasehalla Padro Laon Azcfella i ducto demuchos genes (poreso,  co desarrollar estudios familia-
lainvestigadora del CIBMC. sobredimensionado €] hallazge. © Cientifico ¢ selesllamapoligénicas), ydefac-  resy,sobretodo, fortalecer gl fun-
Las enfermedades, especial- sinoquela aplicacitmdel comock  %........ooveesssmmsssersmmineened HOPES AMbientales. clonamiento del oomsejo genét-
i 3 7
Un consorcio de investigadonss culming  Jamies Watson, uno oe ks descutridorss de [Primara W &n Gue 58 ke el Un grepo da dentffions y BsincaUnklensas

la secuandadtn dal ganoma da la ahaja
precucion de miel Apie mediva

e molSouls dal ADM, 58 comderts an ol pdmar genoma enmplsts de un raidn

@er humand entensr sy mapa gendiicn

parierta gendiicaments meis parecide al ser hurmane modeme.
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copartandodsl derechodelas fa- Tioltgiens que tienesl palsenbe-  que ayudars a mejorarla calidad
milias yrdelas parscnas a conaoer nefictode la poblacitnnacional ¥y (vivie mis afios ¥ eon mejor &a-
suriesgradesarmillarciertaspa- de la humsnidad”, sgregd. Jud)yde vida de las personas,
tologias. Hasta principios de julio, 2.106 Clara, habré uwn reto &tico

enfermedades podfan ser se- muy importante el cual, de he-
FullLino ACercano? coenciades gendtlcaments, se-  cho,seha planteado desdesl mo-
El idenl s lograr tm nivel de gon Centests. 2106 enfermada-  mento mismno en que comeanzta
desarrollo fal a partir de esa in- des en las cuales los investigade-  circularesta informaciin.
formaciém que se facilite el desa- Tes podian decir que habla unfac- “Es peligroso que el conock-
rrolla de firmacos “a la medida® tor deriesgn gendtico parasude-  misrto del genoma deun indivi-
‘persones, sarrollo, do degue 4 tercans e 1o poe-
Eseserfi el siguieniepaso, que En 1808, apenas se podia leer  dan usar mal. Las compaiiias de
Ie corresponderd a la farmacoge-  ; |MAGEN de lamoléculade ADN penerada por computadors. uncentenarde patclogias, ypoco  seguros podrian discriminar a
bt s de T0en &l afioen al cual & 1os Individuns por su suscaptitl-
“Hay muchos esfuorsos 2 nl- qﬂm m m presenticl borrador del genoma  Hdad auna enfermedad.
vel de genétice, sobre todoenlas  : L i il Tommemo. "8e ha hahlado de armas ge-
universidades estatzles. Pero | LiNE.Ojeada avarios conoepios basicos Elmttmero de laboratorios en  néticas para apTovechar y dotar
ain se debs lograr que 1a Caja | capacidad de hacer esos andlisis  de algunos genes a un grupo par-
{CostarricensedaSeguro Soclal) | L0uéesel ADN?Fsuna mareadores gendticeos que tambiim hacrecido. Sepastdeun  Heulary hacersusceptitie a otro.
de un paso mAs”, asegurs Mil- | molécula presenteen las pusdenhecer 8 unapersona centemar, en 1965, a 500 a finales  También, seha hablado del dopa-
dred Jiménez, cElulas Sele conooe comola susceptible asufrir certos del 2008, Je genético en deportistas para
Pedro Lein creeen la capacl- | moléculadels vidaporque padecimientos. Enire las Lo anterior, indica que se va  hacerlos més adapiades y efi-
dad dal paie para montar, algim | contiena 1a informaciin aplieariores prictices sstd caminandnen lamita correcta. clentes a 1 deports en partien-
din, un centro de gendinica hy- genética regponsabladel 1a fabiricacitn de vacunas ¥ Aumiela utilidad para el pa-  lar.
mana gue irabaje decercaconla | desarrolloy loncionamiento medicinas, ciente ain no s vislunbra con “Pero quizdi el mayor probile-
Caja. Significarlair mdsallidela : delosorganismosvives. Esta  dEnqué se beneficia 1os rasgos de clencia feckfn con  ma étlcode momentosea ba utili-
fase de disgntstico molecular | formacionseberedadetn  CostaRicadeestos 1a que s annncib hace uma déca-  2ackon del diagndetico
queyase realiza eadibosa mentoen individooaotra. hallargos? Institutos de da, para los prdximoe afios se ee-  para eliminar & individuos -
elpain LOuées el genoma investigacion de pera un mayor desarrollo de Jas  manos que no complen con los
LaBiomedicinay laMedicing. : humano?Estodosl ADNde  universidades priblicas, tecnologias, egténdares deseados”, dijio Ale-
Molecular serdn dos de lasdreas | um organdsmo; esdecir, el desarrclian projectos quese Loanteror, syudar aencon-  fandro Leal, para quien todo lo
delacloncis delasenalesseespe | mimers totalde cromosomas han vistn tacflitadne; trar m#s marcadores anterior plantes unreto nacional
AN 1S avances en el fistura, del ciigrpo, Los cromosolinas 4 e se thene acceso de susceptibilidad a enfermada- e internacional importantededi-
“En Costa Rica, tenemos al- ;| contienenlos genes, eratuito aeste mapadela des. Asuves, estopermitir dilu-  Jucidaren las priximas décadas.
gunag desventajas de tipo presu- responsablesde laherencia. 52 vida. Los tiemposde chdar laconiriruclin enire genes Enel faturo, veremos avances
pusstario y burocratico. Hay po- | caleulaqua el genoma investigackin sehan y ambiants en la produceion de  espectacnlares.an ol tema da oé-
i inversitn en investigacifn®”, | himnaio thene eiitre 20,000 ¥ reducidods afody meses, & chertas patologing lulas madre, ¥ serainos testigog
considers Alcjamdro Leal. 30.000 nas cuantas semanas, asi “Esdecsperarqueveamoscd-  de cdmo la gendmica se combina
politicas amiga- : <Porqué es importante como s costos de ‘mio cada vez 52 aoorca mis el oo con téenicas no nvasivas para
blies con ] desarrollo clentifico  : leerelgenomahumano?  inwestigackin en Ares como nochmientoa laprécticacinica”, avanzar en el conocimiento dal
para avarear més ripldo ¥ apro-  ; Porque permiteencontrar Iabiclogia moleenlar. pronostied Raventis, corchro homano, Pronto o sa-
vachar ¥ ot B b R AL ol B e s s gl Serd, dijo, un conocimients  bremos.
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Disfruta de nuestro exclusiva servicio
Y programa Todo Inchido 24 horas
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