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La naturaleza no es caprichosa. 
Todo tiene un porqué. Y la dis-
posición del genoma, el libro de 
instrucciones de la vida, también. 
La arquitectura de nuestro ADN 
no es fruto del azar, sino que su 
organización espacial juega un 
papel crucial en la expresión de 

los genes y, en consecuencia, en 
el destino de las células. Es lo 
que acaba de demostrar un equi-
po multidisciplinar de científicos 
del Centro de Regulación Genó-
mica (CRG) de Barcelona en un 
estudio, publicado en Nature Ge-
netics, dentro del proyecto 4D 
Genome, una ambiciosa e inno-
vadora iniciativa financiada con 
13 millones de euros por el pro-
grama Synergy del Consejo Eu-
ropeo de Investigación (ERC).

«Acabamos de destapar lo que 
podría ser solo el principio de 
un nuevo mecanismo crítico me-
diante el cual las células regulan 

la expresión de los genes», expli-
ca el coinvestigador principal del 
estudio, Marc A. Martín-Renom.

Se trata de un hallazgo nota-
ble de ciencia básica, pero que 
con el tiempo también podría te-
ner aplicaciones en clínica. «Este 
nuevo descubrimiento —consta-
ta el científico— también podría 
ser fundamental para estudiar el 
desarrollo y para algunas enfer-
medades relacionadas con el de-
sarrollo y el cáncer».

Los investigadores pretendían 
comprender cómo la organiza-
ción espacial del genoma contri-
buye a las decisiones que toman 

las células. Es decir, querían sa-
ber si su arquitectura tenía una 
función biológica o simplemen-
te se trataba de un efecto secun-
dario fruto de la propia actividad 
del genoma, puro azar. 

Reprogramación celular
Para establecer una conclusión 
usaron como modelo la repro-
gramación celular, un proceso 
que permite devolver a las cé-
lulas a la infancia, en este caso a 
los glóbulos rojos. En esta vuelta 
atrás hasta su etapa inicial llegan 
a un estado de pluripotencia, con 
lo que así se obtiene células ma-

dre con capacidad de convertirse, 
o diferenciarse, en cualquier tipo 
celular, desde una neurona a un 
eritrocito. En este proceso juegan 
un papel muy importante los lla-
mados factores de transcripción, 
que son las proteínas que con-
trolan la actividad de los genes y 
que los investigadores pudieron 
estudiar en detalle. Así lograron 
conocer la dinámica de la orga-
nización del genoma, comparan-
do los cambios en su arquitectu-
ra. «Ahora sabemos que no po-
demos ignorar la organización a 
gran escala del genoma», dice el 
biólogo Enrique Vidal.

La arquitectura del genoma determina el destino de las células
El trabajo, realizado 
en España, supone un 
gran avance en la 
comprensión de la 
regulación genética
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Las ciudades europeas podrían 
evitar hasta 10.000 muertes 
prematuras ampliando las re-
des de carriles bici. Así conclu-
ye un estudio de ISGlobal, pu-
blicado en Preventive Medicine, 
que asocia la longitud de la red 
de vías ciclistas con el tipo de 
transporte elegido. LVG

ESTUDIO
La ampliación del carril 
bici salvaría hasta 
10.000 vidas en Europa

Una nueva técnica ha detecta-
do los genomas de la bacteria 
de la salmonela en los dientes 
de varios habitantes de México 
muertos en el siglo XVI. El lla-
mado brote cocoliztli, que fue 
devastador en las poblaciones 
indígenas, pudo tener su ori-
gen en la introducción por par-
te de los europeos de la bacte-
ria Salmonella enterica, la posi-
ble causa de la peste que mató 
a 15 millones de indígenas en 
México en 1545. LVG

MÉXICO
La salmonela causó una 
de las peores epidemias 
de la historia en el XVI

Un diamante de 910 quilates, el 
quinto mayor jamás encontra-
do, fue extraído en Lesoto, se-
gún anunció la compañía mine-
ra Gem Diamonds. Se trata de 
un diamante de calidad «excep-
cional», incoloro, que se carac-
teriza por su extrema pureza y 
gran transparencia. La pieza Cu-
llinan, de 3.016 quilates, man-
tiene el récord. DPA

LESOTO
Hallan un diamante de 
910 quilates, el quinto 
más grande del mundo

Vista del diamante encontrado 
por la empresa Gem. EFE

Se define una enfermedad rara 
como aquella que afecta a me-
nos de cinco personas por cada 
diez mil. Y pese a que son muy 
diferentes, casi todas compar-
ten algunas características: sue-
len ser patologías genéticas que 
se inician en la edad pediátrica; 
son crónicas y progresivas; y mu-
chas veces ni siquiera tienen una 
alternativa terapéutica. Y aunque 
individualmente son muy infre-
cuentes, en global afectan a unos 
doscientos mil gallegos. 

Saber cuántas son, qué preva-
lencia tienen en Galicia o cómo 
evolucionan es esencial para co-
nocerlas, hacer prevención y me-
jorar el diagnóstico y los cuida-
dos asistenciales. Ese es el objeti-
vo del proyecto de decreto por el 
que se crea el registro de pacien-
tes con enfermedades raras en la 
comunidad autónoma de Galicia 
(Rerga), cuyo borrador acaba de 
hacer público el Sergas. El Rerga 
incluirá todos aquellos casos de 
personas con patologías con peli-
gro de muerte o invalidez cróni-
ca que afecten a menos de cinco 
personas por diez mil habitantes, 
y también aquellos tumores ma-
lignos con una incidencia inferior 
a seis casos por diez mil. Se ex-
cluirán, no obstante, las que tie-
nen un pronóstico benigno o un 
tratamiento convencional. 

La finalidad del Rerga es tener 
información epidemiológica so-
bre estos males, es decir, poder 

El Sergas crea un registro de pacientes de 
patologías raras para mejorar su atención
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hacer una radiografía de su pre-
valencia en Galicia. También co-
nocer su evolución para orientar 
así la planificación y gestión sa-
nitaria, «e as actividades preven-
tivas e a investigación». Se com-
parará además la situación con 
otras comunidades y países, y se 
realizarán informes periódicos y 
publicaciones para conocer me-
jor las enfermedades raras. 

Gran noticia para el colectivo
Para la Federación Galega de En-
fermidades Raras e Crónicas, la 
creación de un registro es «una 
excelente noticia». Porque el des-
conocimiento que acompaña a 
estos males hace que no se se-
pa cómo se desencadenan ni su 
proceso patológico y que ape-
nas haya tratamientos curativos. 
«Tener un registro ayudará a co-
nocer la prevalencia, los facto-
res asociados, la evolución de la 
enfermedad, su prevención y su 
tratamiento, por lo que para no-
sotros es muy buena noticia», 
explica la directora de la fede-
ración, Carmen López. 

van ritmos diferentes para ela-
borar estos registros, y también 
a nivel europeo hay muchas di-
ferencias entre países. Francia, 
por ejemplo, explica Carmen Ló-
pez, «va más avanzada, pero tam-
bién es cierto que tenemos mo-
delos de salud diferentes». Para 
la directora de Fegerec, otro de 
los campos en los que podrá in-
cidirse es el de la investigación, 
«al menos ver lo que se está ha-
ciendo en colaboración con dis-
tintos ámbito». 

Las enfermedades raras suman 
a su condición de graves e invali-
dantes dos factores que empeo-
ran su diagnóstico: la falta de in-
vestigación y de fármacos espe-
cíficos. De hecho, los Gobiernos 
subvencionan los llamados me-
dicamentos huérfanos —para es-
tos males— porque de otra ma-
nera los laboratorios no investi-
garían sobre ellos, al no tener be-
neficios. Incluso las farmacias de 
los hospitales trabajan a menudo 
en la elaboración de medicamen-
tos específicos para que estos en-
fermos tengan una alternativa. 

ILUSTRACIÓN PILAR CANICOBA

200.000
Gallegos

Afectados por algún tipo de 
patología rara. Hay unas siete 
mil contabilizadas. 

80 %
Origen genético

Más del 80 % tienen este ori-
gen. Otro problema es que sue-
len diagnosticarse muy tarde, 
de media se tarda cinco años. 

LA INCIDENCIA

Tener un registro en Galicia, 
de forma aislada, no serviría pa-
ra mucho, menos aún si se tiene 
en cuenta lo infrecuentes que son 
estas patologías. No obstante, el 
Gobierno central ya reguló un 
fichero estatal mediante un real 
decreto del 2015 en el que se re-
gula qué datos identificativos, so-
ciodemográficos, clínicos y epi-
demiológicos deben recogerse. 
De momento las autonomías lle-

El fichero permitirá 
conocer la evolución 
e incidencia de unas 
enfermedades que 
afectan a unos 
200.000 gallegos


