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Un miembro de la unidad de Genética Molecular del Hospital de Elche trabaja en el laboratorio. El centro es referencia autondémica en diagnostico g;néticu del cancer hereditario. sercio FERRANDIZ

Esperanza, futuro y dilemas. Abrir el manual de instrucciones de un ser humano y usar su informacion para prevenir enfermedades en ellos 0 en su
descendencia es ya un habito diario en varios hospitales y clinicas alicantinos. La medicina genética ha reducido costes y multiplicado su eficiencia gracias
a nuevas tecnologias que aceleran su rendimiento y generan, a la vez, problemas éticos a los especialistas de una rama medica con mucho futuro.

La hora de lamedicina genética

» | as mejoras tecnicas disparan el interes desde hace dos anos por una disciplina con varios centros punteros en la provincia

ANDRES VALDES
B Aunque comemos alimentos
transgénicos o nos tratamos con
remedios modificados por inge-
nieria genética, como la insulina,
un halo de ciencia ficcion sigue ro-
deando al término «medicina ge-
nética». Pese a que intuimos que
estd entre nosotros, la mayoria de
la poblacion vive ajena aloslogros
gue esta consiguiendo esta espe-
cialidad en clinicas publicas y pri-
vadas que estan tan cerca como los
centros de salud de toda la vida.
Quiza porque el traslado del es-
tudio del ADN desde los laborato-
rios de ciencia base hasta los hos-
pitales ha sido mucho mas dis-
creto que la investigacion que per-
miti6é hacer ese salto. Durante toda
la década de los 9o, el Proyecto Ge-
noma Humano protagonizo la ac-
tualidad cientifica con sus reitera-
dos éxitos hasta que en 2003, dos
anos antes de lo previsto, los res-
ponsables del proyecto anunciaron
su culminacion: se habia logrado
cartografiar con maximo detalle
la ubicacion y la funcion de los al-
rededor de 25.000 genes que con-

«Hemos pasado de
descifrar un genoma
humano en 15 anos a
hacerlo en 15 diasy,
asegura un genetista

tiene el ADN humano. Se habia fo-
tografiado el libro de instrucciones
sobre el que se desarrolla nuestro
organismo. «Fue el inicio de lo
que tenemos en la actualidad. Em-
pezamos a avanzar cuando la se-
cuencia estuvo a disposicion de to-
dos los cientificos», recuerda el
catedratico de la Facultad de Me-
dicina de la UMH y responsable del
area de Genética del Hospital Vis-
tahermosa de Alicante, Joaquin
Puerta.

Aquel ano la genética ya estaba
lista para aliarse con la medicina
para investigar, ya con el mapa del
ser humano en la mano, como

combatir mejor las enfermedades
que destruyen su calidad de vida.

Aplicaciones

Hoyen dia, lamedicina genéticase
sirve de la informacion contenida
en el ADN humano para diagnos-
ticary predecir afecciones que tie-
nen su origen en los genes que re-
cibimos de nuestros padres. Basta
una muestra de estas moléculas
extraida de la sangre, el cabello o
lamucosabucal para poder detec-
tar -con distinto grado de fiabili-
dad-un gran niumero de alteracio-
nes genéticas que puede desarro-
llar una persona y como pueden
afectar a su descendencia. «Todos
tenemos cientos de variantes que
pueden ser mutaciones que cau-
sen enfermedades en nosotros o
en los de otra generacion», asegu-
ra Puerta durante una entrevista
en la cafeteria del hospital.

Su centro es uno de los mas
avanzados en el pais en aplicar
estas técnicas de diagnostico, po-
sicion que comparte con otros
miembros del «claster de la fertili-
dad» que se ha ido consolidando en

la avenida de Dénia de Alicante.
Pero también la sanidad publica
esta al dia y tiene varios centros de
geneética en las tres provincias de la
Comunidad. El centro de Elche de
Genética Molecular es referencia
autonomica en deteccion del can-
cer hereditario y un importante
centro de conocimiento para sub-
disciplinas como la patologia mo-
lecular. La apuesta es firme porque

Un técnico en el laboratorio del Instituio Bernabeéu. iNFORMACION

los ultimos avances técnicos au-
guran a la genética un papel clave
en la medicina del futuro.

En la actualidad ya estan pa-
sando muchas cosas. La medicina
dispone hoy de una cantidad de in-
formacion sobre cada paciente y su
entorno tan enorme gracias a la ge-
nética clinica que ya se habla de
«medicina personalizada»: los cien-
tificos confian en que en unos anos
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los tratamientos y los farmacos
sean capaces de rozar el 100% de
eficacia al dirigirse a pacientes que
comparten rasgos geneticos y en
que se abandonen dianas las dia-
nas clasicas de sexo y edad de la
medicina generalista.

A la vez, la biomedicina busca si-
nergias con la informatica para
cruzar cantidades ingentes de da-
tos y variables en busca de patro-
nes geneticos que marquen el ca-
mino hacia nuevas curas. En re-
produccion asistida se estan cam-
biando historias de familias mal-
ditas por el cancer y otras enfer-
medades gracias a técnicas como
el Diagnostico Genético Preim-
plantacional (DGP). Y los afectados
por enfermedades raras estan en-
contrando en estos especialistas sus
mejores apoyos tras una vida de-
ambulando entre consultas e in-
certidumbre en busca de un diag-
nostico.

A o lejos, especialidades como la
patologia molecular que trabaja
el Hospital de Elche cooperan con
otros laboratorios para hallar ma-
neras de frenar cualquier tipo de tu-
mor, segun el responsable de Ge-
nética Molecular, José Luis Soto . Y
en lalinea de horizonte se vislum-
bra que estos avances se alien con
nuevas técnicas como la edicion
genética que ayudo a descubrir el
investigador alicantino Francisco
Mojica para producir soluciones
para personas con enfermedades
sin cura o en espera de transplan-
tes, en una aspiracion que no esta
exenta de dilemas legales y éticos.

Las posibilidades son tan am-
plias que el Gobierno incluyo en
2014 la genética en el decreto de
creacion de nuevas especialida-
des para el sistema de salud. «Ge-
nética sera una materia transversal
y van a hacer falta muchos espe-
cialistas», afirma el médico direc-
tor de la catedra Vistahermosa de
la UMH y también miembro de la
Comision Nacional de Reproduc-
cion Asistida.

Pero, si sabemos como carto-
grafiar el contenido de la doble
hélice desde hace décadas, ;por
qué hay tanto interés reciente en
hacer genética?

Nuevas herramientas
«La NGS (Next Generation Se-
quencing) ha revolucionado el
sector. Los resultados que antes
tarddbamos en conseguir 15 anos
-como la secuencia completa de
nucleétidos del Proyecto- ahora
los tenemos en 15 dias», cuenta
por telefono José Antonio Ortiz,
responsable de Genética Clinica
del Instituto Bernabéu. Su labora-
torio es uno de los centros acredi-
tados -la ley espanola es férrea en
este asunto- que se hizo hace poco
con una maquina NGS, cuyas lec-
turas masivas de genes permiten
un ahorro de unos 5.000 euros, se-
gun algunas fuentes, por cada ge-
noma analizado respecto a tecno-
logias mds antiguas.

Informacion de relevancia vital
a un precio y plazo impensables
hace diez anos es lo que esta detras
de este renacer de la genética. «An-
tes tenias que saber qué estabas
buscando, ahora puedes ver queé te

Pese a que la ley
restringe los tests
geneticos a centros
certificados, la red esta
llena de ofertas dudosas

encuentras» explica el catedratico
junto ala maquina NGS que acaba
de adquirir su centro.

Limites y riesgos
Ensudepartamento se obtiene in-
formacion paralasunidades dere-
produccion asistida y oncologia
del centro, dos de las areas donde
la medicina genética aporta mas
soluciones. Esta siendo determi-
nante para la detecciéon temprana
de algunos canceres y de otros
«errores geneticos» que derivanen
sindromes incapacitantes como
Marfan, Down o Huntintong asi
como enfermedades mas extendi-
das como la fibrosis quistica. Se-
giin cuenta el médico, «<entreel 5y
el 7% de los canceres» se heredan
con el material genético familiaral
igual que ocurre «con el 80% delas
llamadas enfermedadesraras, con
una incidencia de menos de cinco
casos por cada 10.000 personas».

La ley de reproduccion asistida
de 2006 vy la de investigacion bio-
medica de 2007 permiten evitar la
transmision de algunas de estas
afecciones mediante DGP, des-
echando los preembriones enfer-
mos y seleccionando al mas sano
para que sea implantado en el tite-
ro. Es un proceso que se realiza a
diario en centros publicos y priva-
dos de reproduccion asistida de la
comunidad Valenciana. «Hay al-
gunas enfermedades para las que
tenemos que consultar a la Comi-
sion antes de decidir qué hacer con
el preembrién», aclara Ortiz.

Manejar material genético hu-
mano implica aceptar unas limi-
taciones y seguir unos protocolos
cuyo incumplimiento comporta
castigos muy severos. Pero existen
cuestiones éticas sobre las que la ley
no tiene posicionamiento que obli-
gan a un debate que, de momento,
solo se recoge en organismos pro-
fesionales. «;Debo informar a un
paciente de que no le hemos en-
contrado signos del cancer de co-
lon que sospechaba tener pero si
evidencias de que desarrollara
Huntington en pocos anos?», se
pregunta retéricamente el médico
y profesor de la UMH. Asegura
que el «derecho a no saber» ampara
a un 30% de quienes han sido es-
tudiados y diagnosticados con esta
afeccion neurodegenerativa. Eli-
gieron vivir sin saberlo.

Acceder a un estudio del propio
ADN no es sencillo. La ley de 2007
deja claro que el test sdlo se debe
hacer después de que un conseje-
ro genético de un centro acredita-
do lo recomiende. El objetivo es
mantener a los especuladores vy
estafadores alejados, aunque no
siempre se consigue, Como prue-
ban los tests online «directos a

Las enfermedades genéticas mas comunes

EXISTEN AFECCIONES QUE SE PUEDEN

PORTAR, DESARROLLAR O MANTENER SIN
QUE EL PACIENTE LLEGUE A PADECERLA.
EL DIAGNOSTICO PRECOZ ES CLAVE PARA
TOMAR DECISIONES

Tal lmlll ““' _: Heradts
de un solo gen gue se
transmite de padresa

DOMINANTES
Enfermedad de Huntington
Neurofibromatosis

Cancer de mama hereditario

RECESIVAS

Fibrosis quistica
Fenilcetonuria
Anemia de Fancani
Drepanocitosis
Enfermedad de Wilson

LIGADAS AL SEXO
Sindrome de X-fragil
Distrofia de Duchenne
Hemaofilia :
Ceguera para colores

Alteraciones del niimero
de genes o de su orden
Sindrome de Down
Sindrome de Turner
Sindrome de Klinefelter
Sindrome de Patau
Sindrome de Angelman

Combinacion de mutaciones
en varios genes con factores
ambientales

Diabetes tipo 1

Psoriasis

Artritis reumatoide

Esclerosis multiple
Esquizofrenia

Fisura labial

Infertilidad

Autismo

Lupus eritematoso sistemico
Tetralogia de Fallot

Fuente: Unidad de Reproduccion Clinica Vistahermosa

NLEVAS HERRAMIENTAS

Un «escaner» de lo desconocido
«Como pasar de ir en biciair en formula Ly,
«Como investigar sin internet a hacerlo con
redys. Los profesionales de la genetica en la
provincia tienen muy claro que ha supuesto
para ellos contar; desde hace apenas un par
de anos, con aparatos de secuenciacion de
genoma NGS (Next Generation Sequencing)
como este, de tamano similar a una caja
registradora y un precio que ronda los
100.000 euros. Los procesos anteriores
obligaban en muchos casos a elegir una
seccion corta del ADN del paciente y saber de
antemano que se esta buscando para
confirmar o descartar un diagnostico. La NGS
permiten por contra escanear toda |la doble
helice en tiempo record, por lo que no sola se
chequea lo conocido, sino que se exploran
nuevas regiones de genes.
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consumidor» que se pueden en-
contrar en internet y contra los
que alertan todos los profesionales.

«Por 300 euros te puedes hacer
hoy en dia un test de 16 enferme-
dades genéticas muy completo,
pero siempre si hay indicios», apun-
ta Rueda. Se muestra contrario a
que la sanidad se «genetice» ya que
se dispare la «curiosidad genética».

Mientras se contiene a los inde-
seables, el sector invita a los legis-
ladores a ponerse al dia. «Tenemos
una ley de investigacion biomedi-
ca, pero ninguna de genética clini-
ca. Y hace diez anos cuando se
publico la ley nadie se imaginaba el
desarrollo que iban a tener estas

El laboratorio de genética de Vistahermosa. jose NavArRrO

tecnologias», apunta el responsable
de Genetica Molecular.




