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La trisomia 21 altera todo el
genoma en el sindrome de Down

Un estudio compara la expresion Entre otras cosas, se modifica la

genica en un conjunto de gemelos posicion del ADN en el nucleo

MADRD el gemelo con trisomia co-
I ::rgd‘z\ag:fjln?@’c:iariomed\co‘com rresponden conlas regiones

del ADN que se sabe son las
primeras en interactuar con
la periferia del nucleo.

El estudio muestra por
primera vez que la posicion
del ADN en el ntcleo o las
caracteristicas bioquimicas
de las interacciones entre
ADN y proteinas en las célu-
las con trisomia se modifi-
can, ocasionando cambios
en los patrones de expre-
sion génica.

El mecanismo exacto de
muchos sintomas asociados
el sindrome de Down sigue
sin entenderse por comple-
to. La hipotesis del desequi-
librio de la dosis génica
postula que la presencia de
un tercer cromosoma 21
puede influir en la expre-
sioén de otros genes en el ge-
noma. Este material genéti-

co extra puede interrumpir 2

la descodificacion de lain-  Stylianos Antonarakis. Roderic Guigd. Federico Santoni, coautor
formacién en los genes vy, del estudio, agrega que "es-
asi, modificar las funciones Para comparar los dife- del genoma", ha afirmado  tos cambios no ocurren sélo
celulares normales. rentes niveles de expresiéon  Audrey Letourneau, una de  en el cromosoma 21, sino en

Basandose en esta hipdte-  génica entre los gemelos,los  las autoras del estudio. todo el genoma. La presen-
sis, diversos grupos hanin- investigadores utilizaron cia de s6lo un 1 por ciento
tentado identificarlos cam-  técnicas de secuenciacién PRODUCCION DE ARN de material cromosémico

bios en la expresion génica  de alto rendimiento,conla  En términos generales,los  extra modifica la funcién de
en las células con trisomia  participacién del Centrode  cromosomas estan dividi- todo el genoma e interrum-
y relacionarlos con los sin-  Regulaciéon Genomica dosendominios quecontie- pe el equilibrio de la expre-
tomas observados.Comola (CRG),deBarcelona.Deesta nen genes con una produc- sién de los genes".

expresion delos genesesdi- manera, fueron capaces de  ci6n similar de ARN. En el El estudio abre nuevas
ferente en cada persona,es  eliminarel efecto de las va-  caso del gemelo con triso-  vias para entender los me-
muy dificil discernir entre  riaciones entre los indivi- mia21,encomparaciéncon canismos moleculares que
los cambios exclusivamen-  duos e identificar los cam- el hermano no portador,los explican el sindrome de
terelacionados conlatriso- bios ocasionados exclusiva- dominios se expresan algu- Down. "Este avance ha sido

mia21ylosdebidosalava- mente por la trisomia 21. nas veces demasiadoyotras  posible en gran medida por
riacién natural entre los in- Los investigadores han  poco. el gran desarrollo de las téc-
dividuos. seflalado que la expresion Al comparar los resulta- nicas de analisis genémi-

El laboratorio dirigido delos genes localizados en  dos obtenidos con datos pu-  co, que nos permiten estu-
por Stylianos Antonarakis, otros cromosomas era bas-  blicados anteriormente,los  diar la actividad del geno-
de la Universidad de Gine- tante diferente en las célu- cientificos vieron quelaor- ma con una gran resolu-
bra, ha estudiado a gemelos  las trisémicas. "Este resul-  ganizacion de este cromoso-  cién," ha sefialado Roderic
idénticos en los que s6lo tadofueunaverdaderasor- ma secorrelacionaconla Guigd,coautor del estudioy
uno era portadordelatriso- presa. Sugiere que un pe- posiciéon del ADN en elnu- jefe del grupo de Biologia
mia 21. Sus resultados se  quefio cromosoma tieneuna  cleo delacélula.Asi,losdo- Computacional del Procesa-
publican en Nature. gran influencia en el resto  minios sobrexpresados en  miento del ARN del CRG.




