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La complexitat genética i la medicina:

L'estudi del genoma a través de métodes de seqlienciacié produeix una
immensa quantitat de dades. Aquestes dades sén analitzades pels
bioinformatics, investigadors dedicats a la gestié i I'analisi de tota la
informacié que s'obté de sequenciar un genoma, mitjangant I'is d'eines de
diverses arees com la matematica, la biologia, la informatica, I'estadistica,
etc.

La medicina personalitzada es basa en la premisa que postula que, si una
malatia esta causada per una mutacié al genoma d'un pacient, aquesta
mutacié sempre produira el mateix efecte en qualsevol altre pacient: |'efecte
és estable i constant, independentment de qui sigui I'individu. Tanmateix,
investigacions recents donen a entendre que aquest efecte pot dependre
de la combinacié amb d'altres mutacions. En alguns casos es pot demostrar
que dues mutacions "dolentes" poden combinar-se i tenir com a resultat
una persona perfectament sana. Es per aixd que en el mén de la genetica
de vegades dos negatius poden donar un positiu.

També és probable que algunes mutacions causants de malalties puguin
ésser benignes si es combinen amb d'altres canvis genétics, tot i que aquest
fenomen encara no s'ha observat en els éssers humans. Aixo té
consegliéncies descoratjadores per a la medicina personalitzada, ja que
I'estudi de les interaccions de les mutacions és, en la teoria i en la practica,
molt més dificil que I'estudi d'una sola mutacié.

Fyodor Kondrashov és cap del grup de recerca en genomica evolutiva, al
Centre de Regulacié Genomica (CRG). En aquesta xerrada parlara sobre el
treball del seu laboratori i el paper de la bioinformatica en I'estudi de les
mutacions que causen malalties en els éssers humans.




