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Elfamilioma’,un
nuevo frente contra
lasdolenciasraras

La secuencia de los
genomas de familias
enteras ayuda a
identificar mutaciones

NUNO DOMINGUEZ
MADRID
s DOS estudios publicados
hoy han inaugurado la era del
familioma. Uno ha secuencia-
do el genoma completo de dos
progenitores sanos y sus hijos,
que sufren dos enfermedades
hereditarias raras. El segundo
lo ha dirigido un investigador
que suftre otra de estas dolen-
cias. Le ha permitido compa-
rar su genoma completo con
el ADN de sus padres sanos e
identificar el gen responsable
de su dolencia. Los trabajos
han sido posibles gracias a la
rebaja galopante del precio de
los genomas, cuya obtencion
ha pasado de costar miles de
millones de euros a s6lo 4.000
enmenos de una década.
“Estos trabajos demuestran
que se pueden estudiar las en-

fermedades raras de una for- -
ma mas barata e incluso iden-
tificar nuevos genes responsa-
bles”, explica el jefe de Gené-
tica Médica del Hospital Ra-
mon y Cajal de Madrid, José
Miguel Garcia, que no ha par-
ticipado en los estudios. En los
proximos afos, la secuencia-
cién familiar podria ayudar a
mds personas que sufren una
de las 10.000 enfermedades
genéticas raras, que suponen
el 5% de todas las dolencias
conocidas, detalla Garcia.

El siguiente paso, aun in-
cierto, serd probar que la técni-
capuede ayudar en males mas
comunes como la diabetes, la
enfermedad cardiovascular o
el cancer, en las que hay mu-
chos genes implicados y otros
factores externos.

“Creo que en el futuro el ge-
noma serd un dato mas en la
historia médica de cualquier
persona o familia”, explica a
Publico David Galas, investi-
gador del Institute for Syste-
ms Biology (EEUU). Su estu-
dio, que publica hoy Science,
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Los pa&es legan a los hijo

ha acotado a cuatro el niimero
de genes responsables del sin-
drome de Miller y la disquine-
sia ciliar primaria. Si no se hu-
bierasecuenciadoalos padres,
que estan sanos, el nimero de
sospechosos habria sido 34. La
técnica permite eliminar el rui-
do de miles de pequefios cam-
bios (mutaciones) en la larga
cadena del ADN que no tienen
ningtin efecto. Como cada pa-
dre sano lego a sus dos hijos la
mitad de su ADN, los investi-
gadores han podido identificar
cudles son las mutaciones en
esos cuatro genes responsables
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delas dolencias en este caso.

Los expertos también han
podido determinar cudntas
mutaciones fegaron los padres
asushijos. Son 60, 30 cada pro-
genitor. Hasta ahora se pensa-
ba que cada miembro lega 75.
“Por ahora ignoramos las im-
plicaciones de esta reduccién”,
confiesa Galas. La mayorfa no
tendrd ningtin efecto, pero la
acumulacién de mutaciones
alo largo de la vida aumenta
la posibilidad de que algunas
causen enfermedades como
elcancer.

Elotro trabajo, publicado en

Ciencias

utaciones, 30 cada uno, segtn el estudio. JUPITER

New England Journal of Me- |

dicine, ha permitido a James
Lupski, médico del Baylor Co-
llege of Medicine (EEUU), sa-

ber por qué sufre la enferme- |

dad de Charcot-Marie-Tooth,
una dolencia nerviosa heredi-
taria que no padecen sus pa-
dres. Después de que secuen-
ciasen todo su genoma y lo
comparasen aregiones del de

Sus progenitores, supo que se |

debe ados copiasdefectuosas
del mismo gen. Hered6 una
de cada uno de sus padres y
juntas le causan la enferme-
dad que padece.
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mmsn LOS comunicadores
cientificos critican que el bo-
rrador de la nueva Ley de la
Ciencianoincluyaladivulga-
cién. En un texto “de mas de
40 paginas, so6lo hay cuatro
lineas dedicadas a la cultura
cientifica”, denunci6 ayer la
representante del Centro de
Ciencias Humanas y Socia-
les, Eulalia Pérez.

La expertarealizé estas de-
claraciones en el V Congreso
de Comunicacién Social de
la Ciencia, que comenzé ayer
en Pamplonay que concluird
mafana, cuyo objetivoesdar |
mas valor al papel de la cien-
ciadentrodelaculturaydela
sociedad. Segtin Pérez, “has-
taquenose valore la divulga-
cién, no avanzaremos en la
comunicacion de la ciencia”.

El congreso, que retine a |
mas de 350 asistentes, inclu-
ye areas como la educacion,
el uso de la ciencia como he-
rramienta para salir de la cri-
sis 0 la transmisi6n del cono-
cimiento ala sociedad.
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