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SALUD ESTUDIO REALIZADO CON VOLUNTARIOS DE ISLANDIA QUE DONARON SU SANGRE A LA INVESTIGACION

LA REVOLUCION DE 2.636 GENOMAS

El mayor proyecto de secuenciacion de ADN de una poblacion humana abre la puerta a avances contra muchas enfermedades

AINHOA IRIBERRI MADRID
ESPECIAL PARA EL MUNDO
Han pasado casi 15 anos desde que
Tony Blair y Bill Clinton anuncia-
ban al mundo el primer borrador
del genoma humano, un proyecto
que gener6 muchisimas expectati-
vas tanto en la comunidad cientifi-
ca como en la sociedad. Sin embar-
go, tres lustros después, la practica
clinica no se ha beneficiado de los
avances tanto como se preveia, al-
go que podria empezar a cambiar
tras la publicacion simultdnea hoy
en la revista Nature Genetics de
cuatro estudios llevados a cabo por
investigadores islandeses, que han
secuenciado el genoma completo
de 2.636 individuos del pais.

Un trabajo que el director del
Centro Nacional de Anélisis Gené-
mico, Ivo Gut, define como revolu-
cionario, impresionante y «fruto de
un esfuerzo muy bien organizado»
que tendra un gran retorno para la
sociedad. Para este experto, se tra-
ta de un trabajo que tiene sobre to-
do consecuencias practicas en el
campo de las enfermedades raras,
frente a las que ayudara a acortar
el diagnostico y a encontrar dianas
terapéuticas para futuros trata-
mientos. «Es como el huevo de Co-
16n», resume Gut, que subraya que
es asi «como hay que hacer las co-
sas» en este campo y que le «encan-
taria» replicar el trabajo en Espana.

Tras secuenciar el genoma com-
pleto de los sujetos seleccionados,
los investigadores infirieron los re-
sultados en un grupo mayor de per-
sonas, mas de 100.000, cuyo geno-
ma se secuencio solo parcialmente.
Se identificaron mutaciones rela-
cionadas con la fibrilacién auricu-
lar de inicio precoz, una afeccién
cardiaca, con un mayor riesgo de
enfermedad hepética y con niveles
elevados de una hormona estimu-
lante del tiroides. Asi se describe en
el primero de los estudios que, se-
gun los autores, ofrece un disefio
«que puede ser utilizado para deter-
minar cémo la variacion en la se-
cuenciacion del genoma humano
da lugar a la diversidad humanan.

Estos datos hubieran sido impo-
sibles sin la participacion entusias-
ta de los islandeses, que no dudaron
en dejarse «secuenciar» en aras de
la ciencia. Asilo mencion6 el alma
mater de este trabajo, el consejero
delegado de la empresa deCODE
genetics y autor principal de los es-
tudios, Kari Stefansson, que agrade-
cio la generosidad de sus compa-
triotas. «La posibilidad de usarlos
para salvar vidas no era segura
cuando se empez6 a seleccionar a la
gentey, explico el neurélogo.

Porque para Stefansson, lo que
estos trabajos representan ante to-
do es que la medicina genémica
ya es una realidad. Segun declar6
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Muestras sanguineas de los islandeses que han participado en el estudio de secuenciacion genética. NATURE / DECODE
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EL MIEDO A LA PERDIDA DE
INTIMIDAD GENETICA

Kari Stefansson acusa veladamente a la
sociedad de no querer avanzar en el uso de
la medicina genémica. El cientifico explica
que existe una preocupacion por la
intimidad que puede interrumpir el avance
de la ciencia. Que el tema esta sobre la
mesa es indudable. De hecho, en el
reciente anuncio del presidente Barack
Obama sobre la secuenciacion del
genoma de un millén de estadounidenses,
se especificé que se dedicaria parte del

dinero del proyecto a desarrollar
estandares de seguridad adecuados.
Arcadi Navarro, director del equipo del
Archivo Europeo del Genoma-Fenoma
(EGA), que almacena datos de 100.000
personas, procedentes de 200 centros y
grupos de investigacion, reconoce que es
un asunto sobre el que existe «una gran
diversidad de opiniones». «Se haga lo que
se haga, lo que hay que tener claro es que
aqui nos estamos jugando algo muy
importante, nuestra salud», explica. De
hecho, senala que en el grupo del EGA
este tema «va mas alla de las
consideraciones tipicas de la privacidad».
Lo que si tiene claro este experto es que

no se debe de contemplar un escenario
apocaliptico en el que las empresas pidan
«perfeccién gendmica» a sus empleados,
uno de los campos -los seguros de salud y
las politicas laborales— mas polémicos.

«Precisamente el estudio de los knock
outs demuestra que nadie pasaria el filtro
de la perfeccion genética», comenta. Otro
aspecto que genera controversia es la
propiedad de los datos que ofrecen los
voluntarios a proyectos como el de
deCODE o el propio EGA. «Si uno revela
su genoma, también concierne a su
familia», afirma Navarro, que cree que es
dificil esperar una respuesta global por
parte de los legisladores.

a EL MUNDO en conversacion te-
lefénica, el problema para su im-
plantacion «no es cientifico» sino
social. «<Podemos salvar vidas con
esta tecnologia; si no lo hacemos,
es porque no hemos apostado por
ello todavia. Se trata de priorida-
des», explico.

Para el neurélogo, lo més llama-
tivo de su trabajo es que «demues-
tra la diversidad genética de una
nacion casi al completo». En uno
de los estudios, los autores han
descubierto un elevado porcentaje
(casi un 8%) de personas con pér-
didas de funcién en distintos ge-
nes, lo que se llama un knock out
o desactivacién genética, algo que
se lleva a cabo habitualmente en

ratones para estudiar distintas en-
fermedades. «Esto nos llevara a
determinar cdmo afecta realmente
esta desactivacién», explica Ste-
fansson, que senal6 también que
el porcentaje observado en la po-
blacién islandesa seria extrapola-
ble a otras poblaciones, incluyen-
do la espanola.

Arcadi Navarro, director del De-
partamento de Ciencias y Salud Ex-
perimental de la Universitat Pom-
peu Fabra, también acoge con entu-
siasmo la publicacién de este
trabajo, que define como un «tour
de force» por parte de deCODE. Pa-
ra Navarro, las mutaciones identifi-
cadas con riesgo de enfermedad
—otro de los estudios describe una

asociada a mayores posibilidades
de padecer Alzheimer-no son lo
mas importante de los trabajos. «Lo
que demuestra es que esto es facti-
ble a gran escala, es un cambio de
paradigma, el ejemplo de que por
fin estamos cruzando la puerta que
se abri6 hace mas de 10 anos con la
publicacién del genoma humanoy,
comenta a EL MUNDO.

El investigador aborda también
las posibilidades terapéuticas que
se abren tras la publicacién de es-
tos datos, no sélo para las enferme-
dades concretas mencionadas en
los estudios, sino para «muchas
mas, que se veran muy pronto».
Por ejemplo, el estudio que define
el porcentaje de personas que care-

cen de funciones de un determina-
do gen servir para estudiar como
esa funcién es asumida por otros
genes, lo que se podria utilizar pa-
ra desarrollar terapias. «Se vera c6-
mo se ha activado una red de genes
que suple la funcion defectuosa»,
algo que ya se habia observado en
ratones que, tras desactivarles arti-
ficialmente un gen, estaban bien al
contrario de lo esperado. «Se de-
muestra que los humanos también
tenemos esa robustez biolégica»,
concluye.

IBERDROLA

Fatrocina La noticia positiva




