Hallan un método para mejorar el diagnéstico molecular de la fibrosis quistica
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Un grupo de investigadores del Centre de Regulacié Genomica (CRG), el Institut de
Investigacio Biomeédica de Bellvitge (Idibell) y el Quantitative Genomic Medicine Laboratories
acaba de desarrollar un ensayo de secuenciacion de acidos nucleicos (conocida como
secuenciacion de nueva generacion) que permitira mejorar el diagnostico molecular de la
fibrosis quistica (CFTR).

Precisamente, segun informé ayer el CRG, el estudio, publicado en la revista 'Journal of
Medical Genetics', supone un "paso importante" hacia la traslacion de las tecnologias de
secuenciacion y la bioinformética en el diagndstico médico. En este sentido, la secuenciacion,
combinada con algoritmos bioinformaticos potentes, consigue una "caracterizacion completa de
todos los tipos de mutaciones”, lo que modifica los paradigmas de los estudios moleculares
clasicos. 'Esto significa una caracterizacion precisa, rapida y econémica de los genes
responsables de las enfermedades genéticas especificas', destacaron los investigadores, que
han resaltado el impacto que suponen las tecnologias de secuenciacidn para las aplicaciones
clinicas.

Por otro lado, los investigadores han combinado el enriquecimiento del gen CFTR, la
secuenciacion y el andlisis bioinformatico para desarrollar este ensayo, capaz de diseccionar el
gen en cuestion de forma simultanea en 92 pacientes con fibrosis, y en pacientes con
trastornos relacionados con esta enfermedad.

Ello, por ultimo, permitié identificar todas las mutaciones y variantes (un total de 122), con una
tasa de diagnéstico del 99%, y este método puede ser facilmente adoptado por laboratorios de
diagndstico molecular.




