Gaceta Médica Edicion Madrid
Fecha: lunes, 21 de abril de 2014

Péagina: 23

N° documentos: 1

Recorte en color % de ocupacién: 22,65 Valor: No disp. Tirada: No disp. Difusion: No disp.

oo ——

EI CRG Barcelona ha realizado el anlisis bioinformatico
de los datos de secuenciacion de RNA en este estudio.

Nuevos datos sobre
el impacto del
cromosoma extra
21 en el genoma

GM
Barcelona

Un estudio coordinado por el Departa-
mento de Medicina Genética y Desarro-
llo de la Universidad de Ginebra
(UNIGE), con la participacion del Centro
de Regulacion Genémica y publicado en
Nature, permitird entender mejor las
vias moleculares sindrome de Down.

Hasta ahora, prima la hipétesis del
“desequilibrio de la dosis génica”, que
postula que la presencia de un tercer
cromosoma 21 puede influir la expresién
de otros genes en el genoma. Pero el
mecanismo responsable exacto de este
sindrome no estd claro.

Basados en esta hipdtesis diversos
grupos de investigacion han intentado
identificar los cambios en la expresion
génica en las células con trisomia y
relacionarlos con los sintomas de los
pacientes, sin éxito.

Ahora bien, ellaboratorio dirigido por
Stylianos Antonarakis, de la Universidad
de Ginebra, tuvo oportunidad de
estudiarlo en el caso de gemelos con la
misma composicion genética, excepto la
presencia de un cromosoma 21 de mas
identificada en uno de los gemelos.

Lafuerzade un cromosoma

Con el uso de las técnicas de secuencia-
cién gendémica de alto rendimiento, los
investigadores han podido identificar los
cambios ocasionados exclusivamente
por la trisomia 21, y han observado con
sorpresa que la expresion de los genes
localizados en otros cromosomas era
bastante diferente enlas células trisémi-
cas. “El resultado sugiere que este
pequefio cromosoma tiene una gran
influencia en el resto del genoma”,
afirma Audrey Letourneau, una de las
autoras del estudio.

El estudio muestra por primera vez
que la posicién delADN en el nticleo, 0 las
caracteristicas bioquimicas de las
interacciones entre ADN y proteinas en
las células con trisomia se modifican,
ocasionando cambios. “La presencia de
solo un 1 por ciento de material cromo-
somico extra modifica la funcién de
todos el genoma e interrumpe el equili-
briodelaexpresion de los genes”,aclara
Federico Santoni, coautor del estudio.




