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INVESTIGADORES DESARROLLAN UN ENSAYO DE SECUENCIACION
PARA EL DIAGNOSTICO MOLECULAR DE LA FIBROSIS QUISTICA

22/05/2013 SERVIMEDIA Escriba el primer comentario de esta noticia

Investigadores del Centro de Regulaciéon Genémica (CRG), el Institutito de Investigacion Biomédica de Bellvitge (Idibell) y el
laboratorio Quantitative Genomic Medicine Laboratories (qGenomics) han desarrollado un ensayo de secuenciaciéon de nueva
generacion para el diagndstico molecular de la fibrosis quistica.

Segun informaron los investigadores este miércoles en un comunicado, la fibrosis quistica es uno de los trastornos genéticos
autosémicos recesivos mas comunes y graves, con una frecuencia de portadores en la poblacion muy elevada (una de cada 25
personas) y agregaron que las mutaciones en la proteina reguladora de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica
determinan un fallo en el transporte de cloruro de las células epiteliales

La caracterizacién del gen de la fibrosis quistica (CFRT) se realizé hace 20 afios y desde entonces se han descrito 2.000
mutaciones patogénicas.

Ademas, los investigadores también explicaron que la enfermedad afecta a los pulmones, el tracto digestivo, las glandulas
sudoriparas y el tracto reproductivo en los hombres.

El estudio, publicado en la revista ‘Journal of Medical Genetics’, descubre que en enfermedades genéticas, como la fibrosis
quistica, la aplicacion de la nueva tecnologia de secuenciacion de acidos nucleicos (de nueva generacién) en combinacién con
‘algoritmos bioinformaticos potentes’ consigue una caracterizacion completa de todos los tipos de mutaciones, cambiando asi los
paradigmas de los estudios moleculares clasicos.

“Este estudio significa una caracterizacion precisa, rapida y econémica de los genes responsables de enfermedades genéticas
especificas, como la fibrosos quistica”, apuntan los investigadores.

Asimismo, manifiestan que “tras el gran impacto de las tecnologias de secuenciacién de nueva generacion en la investigacion y el
descubrimiento de genes causantes de enfermedades, ahora nos dirigimos hacia la introduccion de estas tecnologias para
aplicaciones clinicas”.

Los investigadores han combinado el enriquecimiento del gen CFTR, la secuenciacién de nueva generacion y el analisis
bioinformatico para desarrollar un ensayo capaz de diseccionar el gen CFTR de forma simultanea en 92 pacientes con fibrosis
quistica, y pacientes con trastornos relacionados con esta enfermedad.

Este estudio ha identificado todas las mutaciones y variantes (122 mutaciones CTFR), con una tasa de diagnostico del 99%.

“Este es el método mas sensible, especifico y escalable aplicado al entorno clinico, y debe ser facilmente adoptado por los
laboratorios de diagnéstico molecular y ademas el estudio representa un paso importante hacia la traslacién de las tecnologias de
secuenciacion de nueva generacion y la bioinformatica en el diagndstico médico”, concluyeron los investigadores.
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