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El trabajo de investigacion, que hace publico la revista Nature Genetics, ha estudiado el genoma de cien
pacientes con leucemia e ha identificado mas de mil nuevos genes mutados en el desarrollo de esta enfermedad

Nuevos resultados del Consorcio Espaiol
para el Estudio del Genoma de la
Leucemia

Este estudio supone un gran avance hacia la culminacion de los objetivos del
Consorcio Espanol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Cronica

/noticias.info/ Un colectivo espaiol de investigadores ha abierto nuevas vias en la investigacién sobre el
cancer al secuenciar la parte codificante de los genomas de mas de cien pacientes asi como de sus
tumores.

Este estudio, hecho publico por la revista Nature Genetics, esta dirigido por los investigadores Elias
Campo, del Hospital Clinic- IDIBAPS y la Universidad de Barcelona, y Carlos Lopez-Otin, de la
Universidad de Oviedo, y ha contado con la participacion de 40 investigadores del Consorcio Espaniol del
Genoma de la Leucemia Linfatica Cronica. Esta organizaciéon se enmarca a su vez dentro del Consorcio
Internacional de los Genomas del Cancer.

Ambos investigadores han presentado hoy los resultados del trabajo en la sede principal del Ministerio
de Ciencia e Innovacién, en Madrid, junto a la ministra Cristina Garmendia, quien ha confiado en que
este trabajo redunde, en ultimo término, en beneficios para los pacientes, a través de nuevas estrategias
de prevencion, de mejores métodos de diagndstico y de tratamientos mas eficaces.

De acuerdo con datos de la OCDE, Espafa es el segundo pais a nivel mundial, tras Estados Unidos, que
mayor proporcion de sus presupuestos publicos dedica a la financiacion de las ciencias biomédicas, en
relacion con su Producto Interior Bruto. En este sentido, Garmendia ha recordado ademas los datos del
INE conocidos recientemente, que mostraban cémo Espana aumenté en 2010 por décimo afo
consecutivo su inversion en |+D respecto al PIB y que, también en 2010, Espafa supero por primera vez
la media europea en numero de investigadores por habitante.

Claves del estudio
“La leucemia linfatica crénica es la leucemia mas frecuente en los paises occidentales, con mas de mil

nuevos pacientes diagnosticados cada afio en nuestro pais”, ha comentado Elias Campo. “Nuestro
anterior trabajo proporcioné las primeras claves sobre las mutaciones que provocan la proliferacion
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incontrolada de los linfocitos B en estos pacientes, pero dado que los mecanismos que generan los
tumores son muy diversos es necesario secuenciar los genomas tumorales de muchos pacientes”.

Aunque se sabe que el cancer es una enfermedad que se produce por la acumulacién de dafios
genéticos en las células normales, hasta ahora la identificacién de esos cambios era un proceso muy
lento y laborioso. En este trabajo, los investigadores, utilizando las nuevas tecnologias de secuenciacion,
han simplificado este proceso al centrarse en el exoma, compuesto por las partes del genoma que
contienen las regiones codificantes de los genes.

De esta forma, se pueden estudiar las posiciones mas relevantes secuenciando apenas un 2% de los
3.000 millones de nucleétidos que componen un genoma completo. Las mutaciones especificas del
tumor se pueden detectar tras comparar la secuencia del exoma de las células tumorales de los
pacientes con la secuencia correspondiente a las células sanas del mismo individuo.

“Esta aproximacion nos ha permitido identificar las mutaciones que se producen mas frecuentemente
durante el desarrollo de esta leucemia” ha afiadido Lopez-Otin. “El analisis conjunto de los més de mil
genes mutados en las células tumorales de los 105 pacientes estudiados ha revelado la participacion de
nuevas rutas bioquimicas que pueden ser muy relevantes en la busqueda de alternativas terapéuticas
para esta forma de leucemia”, ha concluido.

Campo y Lopez-Otin han sefialado que “de especial interés en este sentido ha resultado el hallazgo de
mutaciones recurrentes en el gen denominado SF3B1, implicado en la maduracion de los ARN
mensajeros, un proceso esencial en la vida de las células”.

Consorcio Espanol para el Estudio del Genoma de la Leucemia

El Consorcio Espafiol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Crénica (CLL Genome,
www.cllgenome.es) esta financiado por el Ministerio de Ciencia e Innovacion, a través del Instituto de
Salud Carlos lll, con 10 millones de euros de financiacion directa y se enmarca dentro del Consorcio
Internacional de los Genomas del Cancer (ICGC, www.icgc.org).

El ICGC se puso en marcha a finales de 2008 con la participacion de nueve equipos internacionales de
investigacion, entre ellos, el Consorcio Espafiol del Genoma de la Leucemia Linfatica Crénica. Hace un
afno, la revista Nature publicé el articulo fundacional del ICGC en el que se destacaba la potencial
relevancia de los resultados de este proyecto para el desarrollo de nuevos métodos de diagnéstico y
terapias contra el cancer, ya que el consorcio planea coordinar a escala global la secuenciacion y el
analisis de 500 genomas tumorales de cada uno de los 50 canceres mas frecuentes.

El pasado 7 de julio, Nature también publicé los avances de los participantes esparioles en el ICGC,
basados en el analisis de los cuatro primeros genomas completos de pacientes con leucemia linfatica
cronica. El trabajo que publicé ayer la misma revista confirma la utilidad de los métodos mas rapidos de
obtencién de datos gendmicos y representa un gran avance hacia la culminacion de los objetivos del
Consorcio espafiol para el estudio de la leucemia linfatica crénica.

El Consorcio Espafiol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Crénica esta formado por
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mas de una docena de instituciones, entre las que se incluyen el Hospital Clinic de Barcelona, la
Universidad de Barcelona, el Instituto Universitario de Oncologia de la Universidad de Oviedo (IUOPA),
el Centre de Regulacié Genomica de Barcelona, la Fundacio Institut d’'Investigacié Biomeédica de
Bellvitge/Institut Catala d’Oncologia, la Fundacion de Investigacion del Cancer/Centro Investigacion
Cancer de Salamanca, el Hospital Universitario Central de Asturias de Oviedo, el Hospital Clinico de
Valencia, el Hospital Marqués de Valdecilla de Santander, el Banco Nacional de DNA, el Centro Nacional
de Investigaciones Oncoldgicas, la Universidad de Deusto, la Universidad de Santiago de Compostela, el
Barcelona Supercomputing Center, el Centro Nacional de Analisis Genémico y el Institut d’'Investigacions
Biomediques August Pi i Sunyer (IDIBAPS).

Fuente: http://www.noticias.info/2011-12-12/news-170721-source-2-nuevos-resultados-del-consorcio-

espanol-para-el-estudio-del-genoma-de-la-leucemia
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Nuevos resultados del Consorcio Espanol para
el Estudio del Genoma de la Leucemia

“La leucemia linfatica cronica es la leucemia mas frecuente en los paises
occidentales, con mas de mil nuevos pacientes diagnosticados cada afio en
nuestro pais”, ha comentado Elias Campo

Fuente: Ministerio de Presidencia - Lunes, 12 de diciembre de 2011
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Un colectivo espaiiol de investigadores
ha abierto nuevas vias en la
investigacion sobre el cancer al
secuenciar la parte codificante de los
genomas de mas de cien pacientes asi
como de sus tumores. Este trabajo
supone un gran avance hacia la

culminacion de los objetivos del

Consorcio Espainol para el Estudio del
Centros de investigacion. Foto: EFE. Genoma de la Leucemia Linfética

Cronica.

El estudio, hecho publico por la revista Nature Genetics, esta dirigido por los investigadores
Elias Campo!, del Hospital Clinic- IDIBAPS y la Universidad de Barcelona?, y Carlos Lopez-

Otin3, de la Universidad de Oviedo#, y ha contado con la participacién de 40 investigadores

del Consorcio Espanol del Genoma de la Leucemia Linfatica Cronica. Esta organizacion se

enmarca a su vez dentro del Consorcio Internacional de los Genomas del Cancer.

Ambos investigadores han presentado este lunes los resultados del trabajo en la sede

principal del Ministerio de Ciencia e Innovacion®, en Madrid, junto a la ministra Cristina

Garmendia®, quien ha confiado en que este trabajo redunde, en tltimo término, en beneficios

para los pacientes, a través de nuevas estrategias de prevencion, de mejores métodos de
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diagnostico y de tratamientos maés eficaces.

De acuerdo con datos de la OCDE’, Espafa es el segundo pais a nivel mundial, tras Estados
Unidos, que mayor proporcion de sus presupuestos publicos dedica a la financiacion de las
ciencias biomédicas, en relacion con su Producto Interior Bruto. En este sentido, Garmendia
ha recordado ademaés los datos del INE conocidos recientemente, que mostraban cémo
Espafa aument6 en 2010 por décimo aio consecutivo su inversion en I+D respecto al PIBy
que, también en 2010, Espana super6 por primera vez la media europea en ntimero de

investigadores por habitante.

Claves del estudio

“La leucemia linfatica cronica es la leucemia mas frecuente en los paises occidentales, con
mas de mil nuevos pacientes diagnosticados cada afio en nuestro pais”, ha comentado Elias
Campo. “Nuestro anterior trabajo proporcion6 las primeras claves sobre las mutaciones que
provocan la proliferacion incontrolada de los linfocitos B en estos pacientes, pero dado que
los mecanismos que generan los tumores son muy diversos es necesario secuenciar los

genomas tumorales de muchos pacientes”.

Aunque se sabe que el cancer es una enfermedad que se produce por la acumulacién de dafnos
genéticos en las células normales, hasta ahora la identificacion de esos cambios era un
proceso muy lento y laborioso. En este trabajo, los investigadores, utilizando las nuevas
tecnologias de secuenciacion, han simplificado este proceso al centrarse en el exoma,

compuesto por las partes del genoma que contienen las regiones codificantes de los genes.

De esta forma, se pueden estudiar las posiciones mas relevantes secuenciando apenas un 2%
de los 3.000 millones de nucle6tidos que componen un genoma completo. Las mutaciones
especificas del tumor se pueden detectar tras comparar la secuencia del exoma de las células
tumorales de los pacientes con la secuencia correspondiente a las células sanas del mismo

individuo.

“Esta aproximacion nos ha permitido identificar las mutaciones que se producen mas
frecuentemente durante el desarrollo de esta leucemia” ha afiadido Lopez-Otin. “El anélisis
conjunto de los mas de mil genes mutados en las células tumorales de los 105 pacientes
estudiados ha revelado la participacion de nuevas rutas bioquimicas que pueden ser muy
relevantes en la bisqueda de alternativas terapéuticas para esta forma de leucemia”, ha

concluido.

Campo y Lopez-Otin han sefialado que “de especial interés en este sentido ha resultado el
hallazgo de mutaciones recurrentes en el gen denominado SF3B1, implicado en la

maduracion de los ARN mensajeros, un proceso esencial en la vida de las células”.
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Consorcio Espaiiol para el Estudio del Genoma de la Leucemia

El Consorcio Espaiiol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Cronica (CLL
Genome, www.cllgenome.es® ) esta financiado por el Ministerio de Ciencia e Innovacién, a

través del Instituto de Salud Carlos9 III, con 10 millones de euros de financiacién directa y se

enmarca dentro del Consorcio Internacional de los Genomas del Cancer (ICGC,

www.icge.org!0).

El ICGC se puso en marcha a finales de 2008 con la participacion de nueve equipos
internacionales de investigacion, entre ellos, el Consorcio Espafiol del Genoma de la
Leucemia Linfatica Crénica. Hace un afio, la revista Nature publico el articulo fundacional del
ICGC en el que se destacaba la potencial relevancia de los resultados de este proyecto para el
desarrollo de nuevos métodos de diagnostico y terapias contra el cancer, ya que el consorcio
planea coordinar a escala global la secuenciacion y el analisis de 500 genomas tumorales de

cada uno de los 50 canceres mas frecuentes.

El pasado 7 de julio, Nature también publico los avances de los participantes espafioles en el
ICGC, basados en el analisis de los cuatro primeros genomas completos de pacientes con
leucemia linfatica cronica. El trabajo que publico ayer la misma revista confirma la utilidad
de los métodos mas rapidos de obtencion de datos gendmicos y representa un gran avance
hacia la culminacion de los objetivos del Consorcio espanol para el estudio de la leucemia

linfatica cronica.

El Consorcio Espafol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Crénica esta
formado por méas de una docena de instituciones, entre las que se incluyen el Hospital'!
Clinic de Barcelona; la Universidad de Barcelona; el Instituto Universitario de Oncologia de
la Universidad de Oviedo; el Centre de Regulacié Genomica de Barcelona; la Fundacio
Institut d’Investigacié Biomedica de Bellvitge/Institut Catala d’Oncologia; la Fundacion de
Investigacion del Cancer/Centro Investigacion Cancer de Salamanca, Banco Nacional de

ADN; el Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas; la Universidad de Deusto!?; la

Universidad de Santiago de Compostela!3; el Barcelona Supercomputing Center-Centro

Nacional de Supercomputacién; el Centro Nacional de Anélisis Genémico!# y el Institut

d’Investigacions Biomédiques August Pi i Sunyer (IDIBAPS).

Ademas, Lopez-Otin y Elias Campo han anunciado en la rueda de prensa la incorporacion al
proyecto de tres nuevas instituciones: el Hospital Universitario Central de Asturias, el

Hospital Clinico de Valencia'!> y el Hospital Marqués de Valdecilla.
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Lopez Otin identifica mas de mil genes que
mutan en la leucemia linfatica

La prestigiosa revista «Nature Genetics» publicé ayer el estudio del catedratico de Oviedo, en la
vanguardia de la lucha contra el cancer

9
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Oviedo, J. N.

Un estudio publicado ayer por la prestigiosa revista
«Nature Genetics» abre nuevas vias en la
investigacion sobre el cancer al secuenciar la parte
codificante de los genomas de mas de cien pacientes
asi como de sus tumores. El trabajo, dirigido por el
doctor Carlos Lépez Otin, de la Universidad de
Oviedo y el doctor Elias Campo, del Hospital Clinic y
la Universidad de Barcelona, ha contado con la

participacion de cuarenta investigadores del | ) : 2

Consorcio Espafiol del Genoma de la Leucemia Por la izquierda, Gonzalo Ordéiiez, Xosé Suarez Puente, Elias

Linfatica Cronica. Campo, Carlos Lépez Otin, Victor Quesada y Diana Puente. nacho
orejas

«La leucemia linfatica crénica es la mas frecuente en  NOTICIAS RELACIONADAS

los paises occidentales, con mas de mil nuevos *  Cien pacientes del HUCA se suman al estudio.
pacientes diagnosticados cada afio en nuestro pais»,  ggciedad

segun el doctor Elias Campo. «Nuestro anterior

trabajo proporcioné las primeras claves sobre las mutaciones que provocan la proliferacion incontrolada de los
linfocitos B en estos pacientes; pero dado que los mecanismos que generan los tumores son muy diversos, es
necesario secuenciar los genomas tumorales de muchos pacientes».

Aunque se sabe que el cancer es una enfermedad que se produce por la acumulacién de dafios genéticos en
las células normales, hasta ahora la identificaciéon de esos cambios era un proceso muy lento y laborioso. En
este trabajo, los investigadores, utilizando las nuevas tecnologias de secuenciacion disponibles en el Centro
Nacional de Analisis Genémico de Barcelona, han simplificado este proceso al centrarse en el exoma,
compuesto por las partes del genoma que contienen las regiones codificantes de los genes. De esta forma, se
pueden estudiar las posiciones mas relevantes secuenciando apenas un dos por ciento de los 3.000 millones
de nucleétidos que componen un genoma completo.

Las mutaciones especificas del tumor se pueden detectar tras comparar la secuencia del exoma de las células
tumorales de los pacientes con la secuencia correspondiente a las células sanas del mismo individuo. «Esta
aproximacién nos ha permitido identificar las mutaciones que se producen mas frecuentemente durante el
desarrollo de esta leucemiay, indica Lopez Otin, asi que «el analisis conjunto de los mas de mil genes mutados
en las células tumorales de los 105 pacientes estudiados ha revelado la participacion de nuevas rutas
bioquimicas que pueden ser muy relevantes en la busqueda de alternativas terapéuticas para esta forma de
leucemia». Campo y Lépez Otin han sefialado asimismo: «De especial interés en este sentido ha resultado el
hallazgo de mutaciones recurrentes en el gen denominado SF3B1, implicado en la maduracién de los ARN
mensajeros, un proceso esencial en la vida de las células».

El Consorcio Espafiol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Crdnica esta financiado por el
Ministerio de Ciencia e Innovacion a través del Instituto de Salud Carlos Ill, y se enmarca dentro del Consorcio
Internacional de los Genomas del Cancer (ICGC). Hace un afio, la revista «Nature» publicé el articulo
fundacional del ICGC en el que se destacaba la potencial relevancia de los resultados de este proyecto para el
desarrollo de nuevos métodos de diagnostico y terapias contra el cancer, ya que el consorcio planea coordinar
a escala global la secuenciacion y el analisis de 500 genomas tumorales de cada uno de los 50 canceres mas
frecuentes. El pasado 7 de julio, «Nature» publico los avances de los participantes espafoles en el ICGC,
basados en el andlisis de los cuatro primeros genomas completos de pacientes con leucemia linfatica cronica.
El trabajo que ayer publicé «Nature Genetics» confirma la utilidad de los métodos més réapidos de obtencién de
datos genomicos y representa un gran avance hacia la culminacion de los objetivos del Consorcio espafiol para
el estudio de la leucemia linfatica cronica.

El consorcio espafiol esta formado por mas de una docena de instituciones como el Hospital Clinic de
Barcelona, la Universidad de Barcelona, el Instituto Universitario de Oncologia de la Universidad de Oviedo, el
Centre de Regulacié Genomica de Barcelona, la Fundacié Institut d'Investigacié Biomédica de Bellvitge y la
Fundacién de Investigacion del Cancer de Salamanca, asi como el HUCA, el Hospital Clinico de Valencia, el
Hospital Marqués de Valdecilla de Santander, el Banco Nacional de DNA, el Centro Nacional de
Investigaciones Oncoldgicas, la Universidad de Deusto, la Universidad de Santiago, el Barcelona
Supercomputing Center, el Centro Nacional de Analisis Genémico y el Institut August Pi i Sunyer.
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«Nature Genetics» abre nuevas vias en la
investigacion sobre el cancer al secuenciar la parte
codificante de los genomas de mas de cien pacientes
asi como de sus tumores.
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El trabajo, dirigido por el doctor Carlos Lopez Otin, de

Leucemia linfatica
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segun el doctor Elias Campo. «Nuestro anterior
trabajo proporcioné las primeras claves sobre las
mutaciones que provocan la proliferacion
incontrolada de los linfocitos B en estos pacientes;
pero dado que los mecanismos que generan los
tumores son muy diversos, es necesario secuenciar
los genomas tumorales de muchos pacientes».

Aunque se sabe que el cancer es una enfermedad que se produce por la acumulacion de
dafios genéticos en las células normales, hasta ahora la identificacion de esos cambios
era un proceso muy lento y laborioso. En este trabajo, los investigadores, utilizando las
nuevas tecnologias de secuenciacion disponibles en el Centro Nacional de Analisis
Genomico de Barcelona, han simplificado este proceso al centrarse en el exoma,
compuesto por las partes del genoma que contienen las regiones codificantes de los
genes. De esta forma, se pueden estudiar las posiciones mas relevantes secuenciando
apenas un dos por ciento de los 3.000 millones de nucleétidos que componen un
genoma completo.

Las mutaciones especificas del tumor se pueden detectar tras comparar la secuencia del
exoma de las células tumorales de los pacientes con la secuencia correspondiente a las
células sanas del mismo individuo. «Esta aproximacion nos ha permitido identificar las
mutaciones que se producen mas frecuentemente durante el desarrollo de esta
leucemia», indica Lopez Otin, asi que «el andlisis conjunto de los mas de mil genes
mutados en las células tumorales de los 105 pacientes estudiados ha revelado la
participacion de nuevas rutas bioquimicas que pueden ser muy relevantes en la
blsqueda de alternativas terapéuticas para esta forma de leucemia». Campo y Lépez
Otin han sefialado asimismo: «De especial interés en este sentido ha resultado el
hallazgo de mutaciones recurrentes en el gen denominado SF3B1, implicado en la
maduracion de los ARN mensajeros, un proceso esencial en la vida de las células».

El Consorcio Espafiol para el Estudio del Genoma de la Leucemia Linfatica Cronica esta
financiado por el Ministerio de Ciencia e Innovacién a través del Instituto de Salud
Carlos III, y se enmarca dentro del Consorcio Internacional de los Genomas del Cancer
(ICGC). Hace un afio, la revista «Nature» publico el articulo fundacional del ICGC en el
que se destacaba la potencial relevancia de los resultados de este proyecto para el
desarrollo de nuevos métodos de diagndstico y terapias contra el cancer, ya que el
consorcio planea coordinar a escala global la secuenciacién y el analisis de 500
genomas tumorales de cada uno de los 50 canceres mas frecuentes. El pasado 7 de
julio, «Nature» public los avances de los participantes espafioles en el ICGC, basados
en el analisis de los cuatro primeros genomas completos de pacientes con leucemia
linfatica cronica. El trabajo que ayer publicé «Nature Genetics» confirma la utilidad de
los métodos mas rapidos de obtencion de datos gendmicos y representa un gran avance
hacia la culminacién de los objetivos del Consorcio espafiol para el estudio de la
leucemia linfatica crénica.

El consorcio espafiol estd formado por mas de una docena de instituciones como el
Hospital Clinic de Barcelona, la Universidad de Barcelona, el Instituto Universitario de
Oncologia de la Universidad de Oviedo, el Centre de Regulaci6 Genomica de Barcelona,
la Fundaci6 Institut d'Investigacié Biomeédica de Bellvitge y la Fundacion de
Investigacion del Cancer de Salamanca, asi como el HUCA, el Hospital Clinico de
Valencia, el Hospital Marqués de Valdecilla de Santander, el Banco Nacional de DNA, el
Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas, la Universidad de Deusto, la
Universidad de Santiago, el Barcelona Supercomputing Center, el Centro Nacional de
Analisis Gendmico y el Institut August Pi i Sunyer.
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