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Lo esencial del
genoma humano ya
ha sido descifrado.
Pronto sabremos
qué predisposicion
tiene cada persona a
sufrir enfermedades
y asi éstas podran
prevenirse a tiempo.
Pero también hay
ciertos riesgos. Una
experta en genética
nos aclara todas las
implicaciones que
puede tener este
avance en la salud
de nuestros hijos.
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esde que el pasado 26
Dde junio el Proyecto

Genoma Humano (de
caracter publico y formado
por un consorcio de universi-
dades y laboratorios de Esta-
dos Unidos y Gran Bretafa)
y la empresa privada Celera
Genomics dieron por desci-
frado en sus partes esencia-
les el genoma humano, con-
siderado como el “auténtico

libro de la vida”, se han re-
movido todos los cimientos
de la medicina preventiva y
terapéutica. Gracias a los
avances informaticos (com-
binados con la biologia y la
medicina), un proceso inves-
tigador que en 1997 sélo ha-
bia descubierto un 2% de es-
te auténtico galimatias, en el
2000 presenta un mapa casi
completo con la ubicacién y
la funcién de nuestros genes
(poseemos entre 60.000 y
120.000 genes). Desde esa fe-
cha, multitud de preguntas
se nos han venido a la cabe-
za. ¢Podremos, por ejemplo,
escoger el color de ojos de
nuestro bebé? (Se evitaran
enfermedades hereditarias?
¢Creceran nuestros hijos
mas sanos?

Para responder a éstas y
otras cuestiones, nos hemos
puesto en contacto con la
doctora Eugenia Monrés, res-
ponsable del Departamento
de Genética Molecular del
Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona. Su trabajo se cen-
tra en el diagnéstico de las en-
fermedades hereditarias mas
frecuentes y entre sus investi-
gaciones mas relevantes se
encuentran los estudios sobre
el sindrome de Rett (un tras-
torno neurolégico que hasta
ahora s6lo se ha detectado en

Escrito er

EN QUE BENEFICIARA A NUESTROS HIJOS
EL DESCIFRAMIENTO

ninas). En esta entrevista nos
explica qué es el genoma, ha-
cia dénde van las investiga-
ciones y las implicaciones éti-
cas y morales que de ellas se
derivan.

CRECER FELIZ: ;Cémo podemos
entender qué es el genoma?
EUGENIA MONROS: Es como
una gran sopa de letras en la
que se encuentran los genes,
que son como parrafos con
unos significados muy cla-
ros. Este conjunto es lo que
forma el gran libro de ins-
trucciones que nos configura
a cada uno, ya que el genoma
de cada persona siempre es
ligeramente diferente. Lo
que se ha descifrado ahora es
como un primer borrador en
el que vemos las secuencias
de letras, unas detras de
otras, como si estuvieran es-
critas en una lengua extrafa.
Conocemos las letras, pero
no las palabras. Cuando co-
nozcamos las palabras signi-
ficarad que conocemos los ge-
nes. Por estudios anteriores
ya conocemos algunos genes,
pero debemos conocerlos en
su totalidad para completar
el estudio y, una vez hecho
esto, conocer su funcién.

C. F.: ¢Tenemos mas genes de
lo que en principio se crefa?
E. M.: La cifra de la que antes
se hablaba era de 100.000,



sENOMA HUMANO

pero ultimamente no esta
tan claro, puede estar entre
60.000 y 120.000. Sin embar-
go, sélo el 3% de esos genes
tienen significado, son los
que dan las instrucciones (si-
guiendo con el simil de la so-
pa de letras, son las pala-
bras). Al 97% restante lo lla-
mamos DNA basura porque
no sabemos su funcién exac-
ta, aunque lo mas seguro es
que tenga nada més una fun-
cién estructural, de sostén.

C. F: Para saber hacia dénde
avanzamos en este campo, lo
primero es conocer de dénde

EUGENIA MONROS es doctora de
Genética Molecular del Hospital
Sant Joan de Déu (Barcelona)

y trabaja en el diagnéstico de
enfermedades hereditarias.

partimos. ¢Qué enfermeda-
des nos permite diagnosticar
la genética en la actualidad?
E. M.: La genética nos permi-
te diagnosticar muchas en-
fermedades hereditarias con
una fiabilidad del 100%. Lo
podemos hacer en enferme-
dades monogénicas, es decir,
causadas por un tnico gen
que ya conocemos. Estoy ha-
blando por ejemplo de la fi-
brosis quistica o del sindro-
me del X fragil (que es la
causa de retraso mental mas
frecuente en nifios varones).
Ante un nuevo embarazo,
con estas técnicas podemos
prevenir que se sigan produ-
ciendo enfermedades de este
tipo en familias que ya han
tenido nifios afectados por
ellas. Estas técnicas las de-
tectan en el embrién y, si los
padres lo deciden, permiten
la interrupcién voluntaria
del embarazo.

C. F: ¢Qué otras técnicas de
la terapia genética se aplican
en la actualidad?

E. M.: Ahora se aplica el diag-
néstico  preimplantacional,
que es un paso anterior al
diagnéstico prenatal. En el
caso de parejas que hayan te-
nido hijos con problemas, se
les seleccionan los embrio-
nes que se van a implantar
en el ttero materno. Se hace

un diagnés-

tico de estos em-

briones cuando tienen pocas
células y sélo se implantan
los embriones que no estan
afectados. Incluso antes de
tener un embrién, se puede
hacer un diagnéstico sobre
las células que dan lugar al
embrién. Sélo serin selec-
cionados los 6vulos que no
tienen alteraciones genéti-
cas. Esta seleccion previa no
puede realizarse todavia con
los espermatozoides.

C. F: ¢Qué enfermedades se
pueden evitar con el diagnés-
tico preimplantacional?

E. M.: Hablamos del sindro-
me de Down, la fibrosis quis-
tica, el sindrome del X fragil
o de la distrofia muscular de
Duchenne. Por ejemplo,
nuestro hospital colabora en
el diagnéstico preimplanta-
cional de la fibrosis quistica.
Son técnicas muy costosas
que, de momento, estdn en
fase experimental. Una vez
que estas técnicas estén im-
plantadas, se podréan aplicar

a muchas
enfermedades que son
genéticamente conocidas y
que s6lo afectan a un gen.
C. E: En el futuro, ¢qué se po-
dra predecir genéticamente?
E. M.: Podremos predecir en-
fermedades que hoy afectan
a grandes colectivos de la po-
blacién, como la diabetes o
el cancer. Sin embargo, esta-
mos bastante lejos de llegar
ahi porque estas enfermeda-
des estan causadas por alte-
raciones de mas de un gen.
Y esto implica que debemos
conocer todos los genes (co-
sa que ain no hemos conse-
guido). También hay que se-
falar que, porque tengas un
alteracién en uno de esos ge-
nes, no significa que vayas a
desarrollar esa enfermedad
con total seguridad. Para que
ésta se desencadene se nece-
sita una interaccién entre
esos genes y una serie de fac-
tores externos.
C. E: En este momento se

pueden predecir antes de na- \w
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cer algunas enfermedades
hereditarias poco corrientes,
pero se calcula que hay unas
6.000 enfermedades que son
hereditarias. ¢Qué enferme-
dades se podran diagnosticar
antes del nacimiento?

E. M.: Existen unas 4.000 en-
fermedades causadas por un
Gnico gen, y de éstas ya co-
nocemos bastantes. La cifra
de 6.000 quiza se quede cor-
ta, teniendo en cuenta que
incluso la predisposicién a
coger resfriados tiene una
base genética. Investigando,
se podrian llegar a detectar
los genes responsables de to-
das ellas antes del nacimien-
to. Excepto los accidentes,
cualquier problema fisico
tiene una base genética. Se
estd trabajando mucho en el
campo del cancer, sobre todo
en el de colon, en el que tene-
mos un alto grado de predic-
cién, aunque no de curacién.
También se trabaja en diabe-
tes, hipertensién, enfermeda-
des cardiovasculares y proce-
sos degenerativos.

C. F: Con estos avances, ¢c6-
mo evitaremos la tentacién
de elegir hijos a la carta, mas
guapos, més altos...?

E. M.: Pues con responsabili-
dad y sentido comtn. Posi-
blemente mas de uno lo hara
(o investigara para llevarlo a
cabo), pero sentenciar a la
genética y a la ciencia por-
que alguien pueda llegar a
hacerlo me parece absurdo.
Lo mas importante es pensar
en los grandes beneficios que
esto aportaré a la salud.

C. F.: También habra algunos
que buscardn que sus hijos
sean mas inteligentes...

E. M.: Hay gente para todo,
jalgunas modelos venden sus
6vulos a precios millonarios!
De todas formas, conviene
aclarar un concepto: si tt co-
ges un 6vulo de Madame Cu-
rie y un espermatozoide de
Einstein, no necesariamente
conseguiras un nifio muy in-
teligente, como seria de su-
poner Son combinaciones
especiales que, ademas, re-
quieren un medio ambiente
especial. Y son irrepetibles,
por mucho que se cree un
ambiente especifico y se se-
leccionen los 6vulos y los es-
permatozoides, ya que la
mezcla tampoco ser4 igual.
C. F: ¢Y se podra modificar el
comportamiento?

NUESTRO MAPA GENETICO EN INTERNET

El descubrimiento
de las partes esen-
ciales del genoma
humano ha provoca-
do una auténtica
oleada de paginas
web en la Red (casi
un millén), que junto
a todo tipo de infor-
maciones, también

se hacen eco del de-
bate ético y social
que se ha producido.
En www.celera.com
se ofrecen multitud
de detalles sobre la
investigacion (fue la
empresa privada
pionera) y en
www.ornl.gov/hgmis

encontraris la ver-
sién publica de la
misma (ambas pagi-
nas en inglés). Para
encontrar mas datos
en espafiol, consulta
www.unam.mx/ge-
noma o www. geo-
cities.com/geneti-
ca2000/index.html

LO QUE EL FUTURO NOS DEPARARA

La elaboracién del mapa completo del genoma humano (que
los investigadores mas optimistas pronostican para el afio
2002) abrira una nueva era en el tratamiento de las enferme-
dades. Gracias a estos avances se podra saber la predisposi-
cion de cada persona a padecer una enfermedad determinada.
Por ejemplo, estd demostrado el componente genético del as-
may la atopia (problema dermatolégico) aunque todavia los
resultados no son concluyentes. En cuanto al ciancer, el analisis
del genoma de un tumor permitira decidir la terapia mas 6p-
tima y eficaz. Ademas, a largo plazo se podran hacer farma-
cos absolutamente personalizados y disefiados racionalmente,
ya que se podra predecir qué firmacos provocaran reacciones
peligrosas y a cudles respondera el paciente de forma éptima.

E. M.: Se ha hablado del gen
de la agresividad porque re-
sulta evidente que el compor-
tamiento tiene una base ge-
nética. Cuando nacemos no
somos una tabla rasa sobre la
que influye sélo el ambiente.
Hay unas predisposiciones,
pero son solamente eso, pre-
disposiciones que nos incli-
nan, no nos obligan.

C. F: ¢En qué porcentaje so-
mos lo que nos aportan los
genes y en cudl lo que nos da
el ambiente que nos rodea?
E. M.: No lo sabemos. Como
yva he dicho, la inteligencia
tiene una base genética, pero
también ambiental. Una per-

sona puede tener poca predis-
posicién genética para me-
morizar, pero si trabaja con
constancia puede desarrollar
y mejorar su memoria.

C. F: ¢En Espana estamos a
tiempo de coger el tren de la
investigacién genética o lo
hemos perdido del todo?

E. M.: Yo soy optimista por-
que cada vez se trabaja mas.
C. F: ¢Podran nuestros hijos
0 nosotros mismos ver los
avances que aportara el des-
ciframiento del genoma en la
curacién de enfermedades?
E. M.: Nunca se sabe. Se calcula
que podemos tardar unos 10
anos en conocer todos los ge-
nes, y entre 20 y 50 en saber to-
das las interacciones entre
ellos y las proteinas que los ro-
dean. Es dificil predecir el
tiempo, sobre todo porque en
la ciencia de pronto aparece
un avance que implica cam-
bios cualitativos importantes,
y porque se puede ir mucho
mas rapido de lo que se espera-
ba gracias a una idea brillante
o al progreso tecnolégico.

Joana Uribe
Recuadros: Silvia Criado
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