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La UMH crea un test para identificar
aportadores de enfermedades genéticas

Pl objetivo del estudio, liderado
por el catedratico Joaquin Rueda,
es minimizar riesgos sobre todo en
procesos de reproduccion asistida

BORJA CAMPOY

B Un test que permite identificar a
portadores de enfermedades rece-
sivas, producidas por la alteracién
delosgenesheredados de madresy
padres. Este es el tiltimo avance que
ha surgido desde el Parque Cienti-
fico de la Universidad Miguel Her-
nandez. El estudio, liderado por el
catedratico Joaquin Rueda, posibi-
lita detectar alas parejas que se en-
cuentranenriesgo de transmitirasu
descendenciadeterminadasaltera-
ciones genéticas asociadas a enfer-
medades como la fibrosis quistica,
lasordera congénitano sindrémica
olaatrofia muscular espinal.

El propésito final de esta inves-
tigacion, realizada por la spin-off
del Parque Cientifico e-GenetiCare
yHLA, esdisminuirlosriesgos alos
que se exponen las parejas que se
someten a procesos de reproduc-
cidnasistidayprecisan de gametos
(6vulos y espermatozoides) dona-
dos por terceras personas. La in-
vestigacién también sirve paraque
los donantes de estos gametos sean
conscientes de queson portadores
de estas patologias.

Parallevaracabosulabor, losin-
vestigadores extrajeron sangre de
los pacientes estudiados y aislaron
suADN, con el objetivo de indagar
en sus genes y ver qué tipos de al-
teraciones presentaban. El siguien-
te paso fue el de no emparejar los
gametos de los pacientes que pre-
sentan estasmodificaciones gené-
ticas y, de esta manera, minimizar
losriesgos de que una pareja tenga
descendencia con alguna de las
enfermedades mas frecuentes.

Elestudio, publicado enlarevis-
ta Genética Médicay Gendmica, se
ha centrado en las enfermedades
recesivas mas comunesyligadasal
cromosomaX, porloquesehaaco-
tado a quince genes. La seleccion
de estos genes se ha hecho me-
diantelarecomendacién delasso-
ciedades cientificas, que aconsejan
que se incluyan sélo las patologias
graves, deinicio temprano, conalta
penetrancia y una clara relacién
genotipo-fenotipo.

Para realizar este trabajo, los in-
vestigadores de la UMH han estu-
diado 523 casos de donantes de ga-
metos, un 80% mujeres y un 20%
hombres. Gracias a las conclusio-
nes extraidas, han identificado las
enfermedades con mayor niimero
de portadores entre la poblacién
espanola, algo quetieneimportan-
cia, ya que la mayoria de los testde
este tipo publicados son a nivel
mundial y, por lo tanto, no ofrecen
una muestra tan concreta como
estasobrelosresidentes en Espana.

Con la meta de reducir los ries-
gos que se derivan de la carga ge-

nética, las clinicas dereproduccion
asistida pueden utilizar técnicas de
diagnostico preimplantacional,
con las que se estudian en los em-
briones las alteraciones genéticas
antes delaimplantacién en el tite-
romaterno. Cuandolos embriones

seencuentran en el laboratorio tras
lafecundaci6ninvitro, se haceuna
biopsia de unas pocas células para
realizar el estudio genético. A con-
tinuacién, s6lo se trasfieren al tite-
ro materno los embriones que es-
tan libres de alteraciones.
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