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Antes pensábamos que nuestro futuro estaba en las estrellas. 

Ahora sabemos que está en nuestros genes.

James Watson

Por primera vez en la historia de la ciencia, caminamos con nuestro libro de instrucciones en la mano.

Francis Collins

¿Y si tiene mi apariencia física y tu cerebro?

Bernard Shaw a Isadora Duncan

INTRODUCCIÓN
El genoma humano es común a todas las personas. Somos todos iguales en nuestra constitución genética: las mismas estructuras químicas y secuencias genéticas. Pero, ¿qué es el genoma humano?...es el libro de la vida, el código que hace que seamos como somos. Por lo tanto, su decodificación es el avance científico más grande en el campo de la biología.
Éste ha sido uno de los temas que me motivó a realizar el presente trabajo, el cual ha sido elaborado con el objetivo de conocer la importancia de este descubrimiento en relación a la cura de enfermedades genéticas.
Para llevar a cabo la investigación he recurrido a material bibliográfico diverso, como libros sobre genética y biotecnología. También he utilizado mucho Internet, ya que el tema es muy comentado actualmente por ser muy reciente, y de suma importancia a nivel genético. Por este motivo la cantidad de información que se encuentra es muy extensa. En consecuencia, tuve que seleccionar la más relevante y dividirla en diferentes capítulos, de acuerdo a los temas a desarrollar.
Al comenzar con la investigación, me planteé como hipótesis que la decodificación del genoma humano sería la solución a las enfermedades genéticas actuales; y que la población de Marcos Juárez no posee conocimientos suficientes sobre el tema.
Para llegar a comprobar ambas hipótesis utilicé la bibliografía ya mencionada; realicé encuestas y una entrevista, como trabajo de campo; y llegué así a diferentes conclusiones.
Espero que este trabajo sirva para informar a la población y a todo aquel que lo lea, sobre la importancia de este gran avance científico.

1 CÉLULA
En este capítulo podremos comprender que es la célula, como funciona, cuales son los ácidos nucleicos, cual es su función, y por qué son tan importantes. También se desarrollará el concepto de proteínas, como se producen y su importancia en el organismo.

A partir de estos conocimientos se podrá entender que son los genes, que es el Proyecto Genoma Humano y para qué sirve.

1.1 Célula: definición y composición
La célula es una unidad mínima de un organismo capaz de actuar de manera autónoma. Todos los organismos vivos están formados por células, y en general se acepta que ningún organismo es un ser vivo si no consta al menos de una célula. Algunos organismos microscópicos, como bacterias y protozoos, son células únicas, mientras que los animales y plantas están formados por millones de células organizadas en tejidos y órganos. Aunque los virus y los extractos acelulares realizan muchas de las funciones propias de la célula viva, carecen de vida independiente, capacidad de crecimiento y reproducción propias de las células y, por tanto, no se consideran seres vivos. 

Para poder comprender cómo funciona el cuerpo humano sano, cómo se desarrolla y envejece y qué falla en caso de enfermedad, es imprescindible conocer las células que lo constituyen.

Composición química

En una célula existen 4 familias de moléculas orgánicas pequeñas: azúcares (monosacáridos), aminoácidos, ácidos grasos y nucleótidos. Los tipos principales de macromoléculas son las proteínas, formadas por cadenas lineales 

de aminoácidos; los ácidos nucleicos, ADN y ARN, formados por nucleótidos, y los oligosacáridos y polisacáridos, formados por subunidades de monosacáridos. Los ácidos grasos, al margen de suponer una importante fuente alimenticia para la célula, son los principales componentes de la membrana celular. Las propiedades únicas de todos estos compuestos permiten a células y organismos alimentarse, crecer y reproducirse.

División celular

La división celular es la parte del ciclo celular en la que una célula inicial llamada madre se divide en dos para formar dos células hijas. Gracias a la división celular se produce el crecimiento de los organismos pluricelulares con el crecimiento de los tejidos y la reproducción vegetativa en seres unicelulares. Hay que destacar que de una célula madre se originan dos células hijas, no tres.

Partes de la célula:

· Membrana celular
La membrana celular o membrana plasmática es la parte externa de la célula que envuelve el citoplasma. Permite el intercambio entre la célula y el medio que la rodea. Intercambia agua, gases y nutrientes, y elimina elementos de desecho.

La membrana delimita el territorio de la célula y controla el contenido químico de esta. 

En la composición química de la membrana entran a formar parte lípidos, proteínas y glúcidos en proporciones aproximadas de 40%, 50% y 10%, respectivamente. Los lípidos o fosfolípidos forman una doble capa y las proteínas se disponen de una forma irregular y asimétrica entre ellos. Estos componentes presentan movilidad, lo que confiere a la membrana un elevado grado de fluidez. 
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· Citoplasma
El citoplasma es un medio acuoso, de apariencia viscosa, en donde están disueltas muchas sustancias alimenticias. Comprende todo el volumen de la célula, salvo el núcleo. En él tienen lugar la mayor parte de las reacciones metabólicas de la célula. 

Toda la porción citoplasmática que carece de estructura y constituye la parte líquida del citoplasma, recibe el nombre de citosol por su aspecto fluido. En él se encuentran las moléculas necesarias para el mantenimiento celular. 

Las pequeñas estructuras que encontramos dentro del citosol se comportan como órganos de la célula, y se llaman organelos u orgánulos. Algunos de éstos son:

· Retículo endoplasmático liso (REL): elabora lípidos y transporta productos de secreción de la célula al exterior.

· Retículo endoplasmático rugoso (RER): Produce, almacena y transporta proteínas. Las proteínas sintetizadas pasan de la superficie del RER al exterior de la célula.

· Mitocondria: extrae energía de los alimentos recibidos por las células, combinándolos con el oxígeno. Realiza la respiración celular.

· Aparato de Golgi: almacena y empaqueta productos de secreción provenientes de los retículos, formando vacuolas y lisosomas.

· Centro celular o centríolo: bolsa que almacena diferentes sustancias.

· Lisosoma: contienen enzimas que digieren sustancias.
· Ribosoma: sintetiza proteínas, pero éstas permanecen dentro de la célula para realizar funciones metabólicas. 
[image: image2.png]Citoptasma





Imagen de una célula eucariota animal

El citoesqueleto, consiste en una serie de fibras que mantiene la estructura y la forma de la célula, y conecta distintas partes celulares, como si se tratara de vías de comunicación celulares. Actúa como bastidor para la organización de la célula y la fijación de orgánulos y enzimas. También es responsable de muchos de los movimientos celulares. En muchas células, el citoesqueleto no es una estructura permanente, sino que se desmantela y se reconstruye sin cesar.

· Núcleo

El núcleo es el centro de control de la célula, pues contiene toda la información sobre su funcionamiento y el de todos los organismos a los que ésta pertenece. Está rodeado por una membrana doble, por lo que la interacción con el resto de la célula (es decir, con el citoplasma) tiene lugar a través de unos orificios llamados poros nucleares. El nucleolo es una región especial ubicada en el núcleo donde se sintetiza el ARN ribosómico (ARNr), necesario para formar los ribosomas funcionales.

El núcleo generalmente está situado en la parte central de la célula y presenta forma esférica u oval y mide unas 5 µm de diámetro. 

El núcleo es un orgánulo característico de las células eucariotas. Dentro del núcleo, las moléculas de ADN y proteínas están organizadas en cromosomas que suelen aparecer dispuestos en pares idénticos. 

El núcleo dirige las actividades de la célula y en él tienen lugar procesos tan importantes como la autoduplicación del ADN o replicación, antes de comenzar la división celular, y la transcripción o producción de los distintos tipos de ARN que servirán para la síntesis de proteínas. 

1.2 Ácidos nucleicos: ADN y ARN
Son moléculas muy complejas que producen las células vivas y los virus. Los ácidos nucleicos tienen al menos dos funciones: transmitir las características hereditarias de una generación a la siguiente y dirigir la síntesis de proteínas específicas. El modo en que los ácidos nucleicos realizan estas funciones es el objetivo de algunas de las más prometedoras e intensas investigaciones actuales. 

Las dos clases de ácidos nucleicos son el ácido desoxirribonucleico (ADN) y el ácido ribonucleico (ARN). La secuencia de estas moléculas a lo largo de la cadena determina el código de cada ácido nucleico particular. A su vez, este código indica a la célula cómo reproducir un duplicado de sí misma o las proteínas que necesita para su supervivencia.

Ácido desoxirribonucleico (ADN)

Ácido desoxirribonucleico (ADN), material genético de todos los organismos celulares y casi todos los virus. El ADN lleva la información necesaria para dirigir la síntesis de proteínas (producción de las proteínas que necesita la célula o el virus para realizar sus actividades y desarrollarse) y la replicación (conjunto de reacciones por medio de las cuales el ADN se copia a sí mismo cada vez que una célula o un virus se reproduce y transmite a la descendencia la información que contiene). En casi todos los organismos celulares el ADN está organizado en forma de cromosomas, situados en el núcleo de la célula.
En la década de los cincuenta, el campo de la biología fue convulsionado por el desarrollo del modelo de la estructura del ADN. En 1953 James Watson y Francis Crack, gracias a la ayuda de Rosalind Franklin, demostraron que consiste en una doble hélice formada por dos hebras arrolladas helicoidalmente, una alrededor de la otra como escaleras que giran sobre un eje. Su modelo adquirió tal importancia que los científicos obtuvieron en 1962 el Premio Nobel de Medicina por su trabajo. 

Cómo está organizado el ADN: Cromosomas

Podemos imaginar que nuestro genoma es como una gran biblioteca compuesta por 46 estanterías, organizadas en 23 pares, cada una de las cuales contiene muchos libros con información, como para –en sentido figurado – fabricar un ladrillo o una herramienta. 

Si imaginamos nuestro genoma como una gran biblioteca, decimos entonces que las estanterías son los cromosomas. Cada miembro de un par de cromosomas es similar, pero no idéntico, a su compañero. Los libros son los genes, en los cuales se guarda la información para fabricar una proteína (un ladrillo) o una enzima (una herramienta). 
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EL núcleo de muchas células humanas contiene dos tipos de cromosomas: 22 de tipo autosómico y uno que puede ser X o Y que es el cromosoma sexual. Una mujer normal tendrá un par de cromosomas X (XX), y un hombre normal tendrá un cromosoma X y otro Y (XY). Los cromosomas contienen aproximadamente igual cantidad de partes de proteínas y ADN. 

Estructura del ADN

La estructura del ADN es una pareja de largas cadenas de nucleótidos. Cada nucleótido consta de tres elementos: 

a. un azúcar: desoxirribosa en este caso (en el caso de ARN o ácido ribonucleico, el azúcar que lo forma es una ribosa), 

b. un grupo fosfato y 

c. una base nitrogenada
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Estas dos cadenas del ADN se alinean en forma paralela, pero en direcciones inversas, por lo que se dice que las cadenas son antiparalelas.

Las bases nitrogenadas que constituyen parte del ADN son: adenina (A), guanina (G), citosina (C) y timina (T). Estas forman puentes de hidrógeno entre ellas, respetando una estricta complementariedad: A sólo se aparea con T (y viceversa) mediante dos puentes de hidrógeno, y G sólo con C (y viceversa) mediante 3 puentes de hidrógeno. Este orden particular de las mismas es llamado secuencia de ADN.

Los enlaces de hidrógeno o puentes de hidrógeno son uniones débiles. Esto significa que las dos hebras de la hélice pueden separarse con relativa facilidad, quedando intactas. 

El modelo de doble hélice permite explicar las propiedades que se esperan del ADN:

· Capacidad para contener información: lenguaje codificado en la secuencia de pares de nucleótidos. 

· Capacidad de replicación: dar origen a dos copias iguales. 

· Capacidad de mutación: justificando los cambios evolutivos. 

Empaquetar el ADN

El ADN de una persona tiene una longitud de aproximadamente 6 veces la distancia entre la Tierra y la Luna. Para almacenar tal cantidad en el núcleo de las células la solución que la naturaleza ha encontrado es enrollar la doble hélice como si de un carrete de hilo se tratase.
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Ácido ribonucleico (ARN)

Es el material genético de ciertos virus (virus ARN) y, en los organismos celulares, molécula que dirige las etapas intermedias de la síntesis proteica. En los virus ARN, esta molécula dirige dos procesos: la síntesis de proteínas y la replicación. En los organismos celulares es el ADN, el que lleva la información que determina la estructura de las proteínas. Pero el ADN no puede actuar solo, y se vale del ARN para transferir esta información vital durante la síntesis de proteínas.

Estructura del ARN

Como el ADN, el ARN está formado por una cadena de compuestos químicos llamados nucleótidos. Cada uno está formado por una molécula de un azúcar llamado ribosa, un grupo fosfato y uno de cuatro posibles compuestos nitrogenados llamados bases: adenina (A), guanina (G), uracilo (U) y citosina (C). Estos compuestos se unen igual que en el ácido desoxirribonucleico (ADN). El ARN se diferencia químicamente del ADN por dos cosas: la molécula de azúcar del ARN contiene un átomo de oxígeno que falta en el ADN; y el ARN contiene la base uracilo en lugar de la timina del ADN.

Distintos tipos de ARN

En la célula hay tres tipos de ARN. El ARN mensajero (ARNm) es una molécula en forma de cinta, producto de la transcripción del ADN y portadora del código necesario para sintetizar las proteínas mediante una reacción llamada traducción. Los ARN de transferencia (ARNt) llevan cada uno un aminoácido para integrarlo en una proteína en fase de síntesis. Por último, los ARN ribosómicos (ARNr) son los componentes principales de los ribosomas. 
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1.3 El dogma central de la biología

Para que la información pase de una molécula a otra, primero debe copiarse, en un proceso que se llama replicación y que ocurre en el núcleo. Pero como el ADN se encuentra en el núcleo y las proteínas son sintetizadas en el citoplasma, debe existir una molécula que funcione como intermediaria. Este papel lo cumple el ácido ribonucleico mensajero (ARNm). El ADN se copia en ARNm en el núcleo, en un proceso denominado transcripción. Luego la información contenida en el ARNm es empleada para construir proteínas en el proceso de traducción, que tiene lugar en el citoplasma.

Estos tres procesos secuenciales constituyen el llamado dogma central de la Biología, que establece que la información fluye desde el ADN al ARN y de este a las proteínas. 
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Durante un tiempo, el dogma central de la Biología Molecular fue considerado inmovible y cuando alguien propuso la existencia de un enzima capaz de fabricar ADN usando ARN como molde, la idea fue bastante resistida. Pero la enzima existía, por lo tanto el dogma debió ser modificado:
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Hoy se conocen varios virus que llevan la información genética en forma de ARN (el del SIDA es uno de ellos). Cuando infectan una célula, una enzima llamada transcripta reversa copia el ARN en ADN, que luego es usado para fabricar proteínas virales. Adicionalmente, ahora se sabe que existen secuencias de ADN que se transcriben a ARN y son funcionales como tales, sin llegar a traducirse a proteína nunca.
Síntesis de proteínas: Transcripción y traducción

Las proteínas son uno de los principales componentes de nuestros cuerpos. Forman parte de la estructura celular, facilitan todo tipo de reacciones (por ejemplo, la digestión y le respiración), regulan lo que entra y sale de las células, reciben señales provenientes de otras células y generan las respuesta adecuadas a esas señales, llevan mensajes a distintas partes del cuerpo, defienden al organismo de la invasión de bacterias y virus, transportan el oxígeno y el dióxido de carbono.

Las proteínas son la traducción de cada uno de los genes. Traducción porque están escritas en un alfabeto distinto del de los genes (el alfabeto de las proteínas tiene 20 letras, los aminoácidos). La secuencia de aminoácidos está a su vez determinada por la secuencia de bases de los nucleótidos del ADN. Cada secuencia de tres bases, llamada triplete, constituye una palabra del código genético o codón, que especifica un aminoácido determinado.
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De las dos cadenas que forman una molécula de ADN, sólo una, llamada paralela, contiene la información necesaria para la producción de una secuencia de aminoácidos determinada. La otra, llamada antiparalela, ayuda a la replicación.

La síntesis proteica comienza con la separación de la molécula de ADN en sus dos hebras. En un proceso llamado transcripción, una parte de la hebra paralela actúa como plantilla para formar una nueva cadena que se llama ARN mensajero o ARNm. 

El ARNm sale del núcleo celular y se acopla a los ribosomas. Los aminoácidos son transportados hasta los ribosomas por otro tipo de ARN llamado de transferencia (ARNt). De esta forma se inicia un fenómeno en el ribosoma llamado traducción, por el cual cada ARNt porta el aminoácido correspondiente al codón de acuerdo con el código genético, de modo que el ribosoma va uniendo los aminoácidos para formar una nueva proteína de acuerdo con las "instrucciones" de la secuencia del ARNm. 

El código genético viene determinado por el orden que ocupan las bases adenina, timina, guanina y citosina en la escalera de ADN. Por lo general, cada sección de esta escalera tiene una secuencia única de pares de bases. Como un gen no es más que una de estas secciones, posee también una secuencia única, que puede utilizarse para diferenciar unos genes de otros y fijar su posición en el cromosoma.

Existen 64 codones posibles, por lo cual corresponde más de uno para cada aminoácido, esta característica se conoce como degeneración del código genético. Otra propiedad del código genético es su universalidad, es decir, es el mismo para todos los organismos existentes, con unas excepciones mínimas.

El ADN en el genoma de un organismo podría dividirse conceptualmente en dos, el que codifica las proteínas (regiones codificantes o exones) y el que no codifica (regiones no codificantes o intrones). En muchas especies de organismos, sólo una pequeña fracción del total de la secuencia del genoma codifica proteínas. 

El ADN que no codifica proteínas o también llamado ADN basura representa secuencias que no parecen contener genes o tener alguna función. Corresponde a más del 90% de nuestro genoma, que cuenta con 30.000 ó 40.000 genes. Inicialmente se pensaba que no tenían utilidad alguna, pero distintos estudios recientes apuntan a que eso puede no ser cierto en absoluto. Entre otras funciones, se postula que el llamado "ADN basura" regula la expresión diferencial de los genes.
2 EVOLUCIÓN EN EL PROCESO DE DECODIFICACIÓN DEL GENOMA HUMANO



· 1868 Friedrich Miescher, biólogo suizo, identifica el ADN nuclear. 

· Albrecht Kossel descubrió los ácidos nucleicos. A este bioquímico alemán le fue otorgado el Premio Nobel de Medicina en 1910 por sus contribuciones en el desciframiento de la química de ácidos nucleicos y proteínas.  

· 1944 se demuestra que el código genético se encuentra codificado en el ADN.

· 1950 Alfred Hershey y Marta Chase usan virus para confirmar que el ADN es el material genético. 

· 1951 Primera proteína secuenciada: insulina. 

· 1953. Los doctores James D. Watson y Francis Crick, animados por el trabajo de los científicos Rosalind Franklin y el doctor Maurice Wilkins, discernieron la estructura de una molécula de ADN.
· 1956 Se descubre el número total de cromosomas en el ser humano, por los investigadores Albert Levan y Joe Hin Tjio.

· 1958 Los franceses Jerome Lajeune, M. Gautier y R. Turpin, descubren la trisomía del par 21 como causante del síndrome de Down. 

· 1959 se descubre una enzima capaz de sintetizar ARN a partir de ADN.

· 1960 El doctor Sydney Brenner, con los doctores Matthew Meselson y Francois Jacob, prueba la existencia del Acido Ribonucleico (ARN) Mensajero; y demuestran que contiene la información que determina el orden que poseen los aminoácidos en las proteínas.
· 1961. El doctor Brenner y el doctor Crick determinan cómo el ADN instruye a las células para formar proteínas específicas. Descubren que el código que utiliza es el mismo para organismos tan diversos como una bacteria, una planta o un animal. El hecho de que sea un código universal permitirá a los científicos transferir ADN de un organismo a otro.

· 1966 se termina de descifrar el código genético.

· 1967 se logra aislar una enzima capaz de unir diferentes fragmentos de ADN.

· 1970 Nathans y Smith descubren las enzimas de restricción, enzima que puede cortar el ADN en lugares específicos. 

· 1972 nace la ingeniería genética.

· 1973 Los investigadores Stanley Cohen y Herbert Boyer producen el primer organismo recombinando partes de su ADN en lo que se considera el comienzo de la ingeniería genética. 

Se utiliza una enzima de restricción para cortar un fragmento del ADN de un animal. Este fragmento es depositado en una bacteria que transporta la función del gen. Una vez se consigue transferir un gen a una bacteria, ésta se reproduce, generando múltiples copias del gen, lo que permite que éstas puedan ser estudiadas detalladamente.
· 1976 se obtiene el primer gen sintético. Un equipo de investigadores sintetizó químicamente un gen bactriano formado por 207 nucleótidos, que resultó ser funcional al ser incorporado en un organismo vivo. 

· 1977 Los doctores Frederick Sanger y Walter Gilbert desarrollan (cada uno por su lado) una técnica para descifrar las cuatro bases nucleótidas del ADN: la adenina, la timina, citosina y la guanina. Esta técnica permite que aumente por mil la velocidad a la que puede ser secuenciado el genoma.
· 1978 Publicación en la revista Science la primera secuenciación de un genoma, el del virus del simio 40 con 5.226 nucleótidos. 

· 1978 se obtiene insulina humana insertando el gen humano en bacterias.

· 1975-1979 Primeros genes humanos aislados. 

· 1982 Fabricación del primer fármaco basado en tecnología de ADN-recombinante. 

· 1983. Kary Mullis desarrolla la reacción en cadena de la polimerasa (PCR, de sus siglas en inglés), que permitirá a los científicos generar en pocas horas billones de copias de una cadena de ADN.

· 1985 Se desarrolla la tecnología denominada huella genética o de ADN

· 1984-1986. Representantes del Departamento de Energía de EEUU proponen hacer un esfuerzo a gran escala para secuenciar el genoma humano.

· 1988 Se crea la Organización del Genoma Humano, en inglés Human Genome Organisation (HUGO). 

· 1988. El doctor Watson es nombrado director de la Oficina de Investigación del Genoma Humano, organismo dependiente de los Institutos Nacionales de la Salud (NIH) de EEUU. Afirma que el genoma podrá estar descodificado para el año 2005 y que le costará al Gobierno alrededor de 3.000 millones de dólares.
· 1990. El doctor Craig Venter, un investigador de los NIH (National Institutes of Health o Institutos Nacionales de Salud), desarrolla un método más corto para encontrar fragmentos del genoma humano. Demuestra que, a partir de estos fragmentos, se puede identificar a los genes completos.

· 1995 se logra secuenciar por primera vez el genoma de una bacteria.
· 1997-1998. El doctor Venter se reúne con la empresa PE Biosystems, que le propone formar un proyecto para secuenciar el genoma siguiendo un método diferente al que empleaba el consorcio público.

· 1996 se secuencia por primera vez el genoma de una célula eucariota (una levadura), con la colaboración de 100 laboratorios de todo el mundo.
· MAYO 1998 Venter emprende una nueva compañía que pretende secuenciar el genoma humano en tres años, es decir, dos años antes de la fecha prevista por el proyecto estatal. La compañía se llamará Celera Genomics.
· MARZO 1999. El consorcio financiado con dinero público, o Proyecto Genoma Humano, dirigido por el Dr. Francis Collins, anuncia que el primer borrador del genoma humano estará listo para la primavera del año 2000.

· 26 DE JUNIO DE 2000. Se publica el primer borrador del genoma humano secuenciado, en el que figura el 90 % de la secuenciación y mapeo del genoma humano.

· 14 DE ABRIL DE  2003. Se completa la secuencia del genoma humano. 

Herramientas y técnicas que utilizaron para el estudio del ADN
En el Proyecto Genoma Humano se ha utilizado primordialmente un método de secuenciación, desarrollado por el bioquímico británico Frederick Sanger, que consiste en replicar piezas específicas de ADN y modificarlas de modo que terminen en una forma fluorescente de uno de los cuatro nucleótidos, es decir:

· a través de la tecnología se manipula el ADN, este se extrae del cromosoma con una especie de “pinza” desde donde esta enrollado, se estira y se corta la molécula en ciclos específicos donde se encuentran los químicos Guanina, Citosina, Adenina y Timina (G, C, A, T); 

· se replican los ciclos específicos de ADN que se habían cortado y  se ponen dentro de una bacteria para amplificar la información y de esos pequeños trozos se obtiene la secuencia genética. 

· a continuación, se desarrolla un proceso químico que permite conocer el ordenamiento lineal de las bases nitrogenadas, por ejemplo: si hay Adenina (A) se pone cierto color y si luego hay Timina (T) se pone otro color y así sucesivamente hasta terminar la secuencia genética. Este proceso es muy lento.

En los modernos secuenciadores automáticos de ADN, diseñados por el biólogo molecular estadounidense Leroy E. Hood, el nucleótido modificado situado al extremo de una de estas cadenas se detecta con un haz de láser y se determina el número exacto de nucleótidos de la cadena. A continuación se combina esta información en un ordenador para reconstruir la secuencia de pares de bases de la molécula original de ADN.

Como se vio anteriormente para llevar a cabo el proceso necesario para la decodificación del genoma humano se fueron descubriendo y utilizando diferentes técnicas y herramientas. A continuación explicaremos algunas de las más importantes:

· Técnicas de cartografía genética: ligamiento o cartografía genética, que identifica sólo el orden relativo de los genes a lo largo del cromosoma; y cartografía física, un conjunto de métodos más precisos que permite determinar las distancias entre genes dentro del cromosoma. Ambos tipos de cartografía utilizan marcadores genéticos, que son características físicas o moleculares detectables que se diferencian entre los individuos y se transmiten por herencia.

· Enzimas de restricción: grupo de enzimas especializadas, que fueron encontradas en bacterias y que se usan como tijeras moleculares para cortar los enlaces fosfato de la molécula de ADN en secuencias específicas. Las cadenas de ADN que han sido cortadas con estas enzimas presentan extremos de cadena sencilla, que pueden unirse a otros fragmentos de ADN que presentan extremos del mismo tipo.

· ADN recombinante: implica la eliminación de genes específicos de un organismo y su sustitución por genes de otro organismo. Para llevar a cabo esta tecnología es necesaria la utilización de las enzimas de restricción.

A través de la tecnología del ADN recombinante los científicos pueden modificar microorganismos, llegando a convertirlos en auténticas fábricas para producir grandes cantidades de sustancias útiles. 

· Reacción en cadena de la polimerasa (RCP) o también conocida como PCR por su traducción directa del inglés (polymerase chain reaction): utiliza una enzima llamada polimerasa para multiplicar rápidamente un pequeño fragmento de ADN. Es un proceso que simula la forma en la que el ADN se replica de modo natural en la célula. 

· Huella de ADN: permite comparar muestras de ADN de diversos orígenes, de manera análoga a la comparación de huellas dactilares. A partir de esta técnica se puede obtener un patrón de bandas o huella característica de cada organismo, es decir, un patrón de bandas negras característico para cada tipo de ADN.

· Secuenciación de ADN: permite determinar el orden preciso de bases nucleótidas (secuencia) de un fragmento de ADN. Para llevar a cabo este procedimiento se pueden utilizar diferentes técnicas correspondientes a distintos tipos de secuenciación. 

Los biólogos moleculares estadounidenses Craig Venter y Hamilton O. Smith desarrollaron una metodología distinta, denominada shotgun, para determinar el orden de los genes a lo largo del cromosoma prescindiendo de la laboriosa fase de cartografiado. Esta técnica consiste en cortar el ADN en muchos fragmentos que se secuencian por separado. Posteriormente, y con la ayuda de potentes computadoras, se van ordenando los fragmentos que se superponen para, así, completar la secuencia.
3 PROYECTO GENOMA HUMANO (PGH)
El Proyecto Genoma Humano es el programa internacional de colaboración científica cuyo objetivo es obtener un conocimiento básico de la dotación genética humana completa. 

Historia del Proyecto Genoma Humano

La idea de iniciar un estudio coordinado del genoma humano surgió de una serie de conferencias científicas celebradas entre 1984 y 1987. 

La carrera por lograr finalizar el Genoma Humano comenzó cuando el Instituto Nacional de Salud de los Estados Unidos junto al Departamento de Energía, se propusieron descifrar, paso a paso, el código genético del ser humano, desatando entonces una gran polémica en los medios de comunicación, en la comunidad científica y en el gobierno; y no sólo por los problemas éticos que conlleva, sino también por sus implicancias económicas. Así, finalmente en 1990 el gobierno de Estados Unidos echó a andar dicho proyecto, que estuvo dotado con 2.700 millones de dólares y tenía un plazo de 15 años.

El proyecto tuvo como primer director a uno de los descubridores de la estructura del ADN, el Dr. James Watson, quien planteó como ambicioso objetivo hasta el año 2005: “secuenciación y mapeo de los más de 3 millones de nucleótidos del genoma humano, secuenciación y mapeo del ADN de organismos modelo, almacenamiento, manejo y análisis de la información obtenida y estudio simultáneo a través del programa ELSI (ver capítulo 3.3 Principios Éticos) de las implicancias éticas, legales y sociales del Proyecto Genoma Humano”. En 1998, Watson renunció a su cargo -entre otras razones, por no estar de acuerdo con el patentamiento de los genes-, por lo cual asume como director del proyecto el Dr. Francis Collins.
Para materializar el PGH, solventándolo económicamente con fondos públicos y donaciones, se constituyó en 1990 el Consorcio Internacional de Secuenciación del Genoma Humano (CISGH), formado por 14 de los más prestigiosos institutos y universidades de los Estados Unidos, Inglaterra, Francia, Alemania, Japón y China (con aporte mayoritario de EE.UU.), contando con la participación de más de mil científicos de todo el mundo.
De esta forma, quedó constituido el “Proyecto Genoma Humano”, cuyos descubrimientos se encuentran disponibles gratuitamente para todos los científicos del mundo.
Paralelamente al PGH, Craig Venter fundó en 1991 el Instituto para la Investigación Genómica (TIGR), donde después de pocos años logró secuenciar el primer genoma de un organismo vivo, siendo además responsable de la mitad de las secuenciaciones que se han hecho en el mundo. Siete años más tarde, Venter creó la empresa Celera Genetics, que investigaba lo mismo que el consorcio público, pero les cobraba a quienes deseaban conocer los resultados. 

Tanto el consorcio público como Celera Genomics completaron la primera fase del proyecto (94%) y, en febrero de 2001, publicaron, de manera simultánea aunque en revistas distintas (Celera Genomics en la revista estadounidense Science, y PGH en la revista inglesa Nature), los primeros borradores del mapa genético de los seres humanos.  

En abril de 2003, científicos del consorcio público y privado completaron la secuenciación del genoma humano, dos años antes de la fecha original de finalización del proyecto que había sido fijada por el consorcio público. Celera Genomics, que también logró su objetivo, necesitó una menor suma de dinero que la utilizada por el consorcio público y contó con la colaboración de expertos de Australia, Brasil, China, Francia, Alemania, Israel, Japón, México y Rusia, entre otros.

Objetivos 

En el momento de su creación, el “Proyecto Genoma Humano” pretendía identificar todos los genes del núcleo de la célula humana, establecer el lugar que los genes ocupan en los cromosomas del núcleo y lograr su decodificación.
Sus objetivos fueron:

· Identificar los aproximadamente 100.000 genes humanos del ADN (luego se demostró que el ser humano solo posee entre 30.000 y 40.000 genes).

· Determinar la secuencia de 3 mil millones de pares de bases químicas que conforman el ADN. 

· Acumular la información en bases de datos de libre acceso.

· Desarrollar de modo rápido y eficiente tecnologías de secuenciación. 

· Desarrollar herramientas para análisis de datos. 

· Dirigir los problemas éticos, legales, sociales y humanos que puedan llegar a surgir más allá de la investigación científica propiamente dicha.

El proyecto era intrínsecamente imposible, porque todo el que haya vivido alguna vez tiene un genoma diferente (excepto en el caso de los gemelos idénticos). Sin embargo, las diferencias de composición de los exones o regiones codificantes son relativamente constantes, y un "genoma tipo" puede ser un concepto relativamente razonable: sólo una de cada mil bases difieren de un individuo a otro, de modo que sólo difieren en unos tres millones de letras, de las cuales muchas no tienen trascendencia.

3.1 El Genoma Humano

La palabra "genoma" se acuñó en 1930 aproximadamente, aunque los científicos no sabían de qué estaba hecho el genoma. Sólo sabían que el genoma era lo suficientemente importante, fuera lo que fuera, para tener un nombre.

El genoma es como un maravilloso libro de instrucciones que almacena la información genética de la especie y posee la capacidad de generar y mantener la vida; es el número total de cromosomas, o sea todo el ADN (ácido desoxirribonucleico) de un organismo, incluido sus genes.

Un gen es la unidad física, funcional y fundamental de la herencia, la cual lleva la información para la elaboración de todas las proteínas requeridas por el organismo, y las que determinan el aspecto, el funcionamiento, el metabolismo, la resistencia a infecciones y otras enfermedades. Desde el punto de vista molecular, un gen es una secuencia lineal de nucleótidos en la molécula de ADN. También, es considerado como la unidad de almacenamiento de información y unidad de herencia al transmitir esa información a la descendencia. 

Los investigadores del consorcio público, es decir del Proyecto Genoma Humano, estiman que nuestro ADN contiene entre 30.000 y 40.000 genes; la compañía privada, Celera Genomics, cree que son de 26.383 a 39.114. Los científicos de Celera, que han secuenciado el 95% del genoma con una precisión del 99,96%, han identificado 26.000 genes que codifican proteínas y otros 12.000 posibles. El Proyecto Genoma Humano, cuyos resultados se refieren al 90% de la secuencia, ha detectado 31.780 genes, 15.000 constatados y otros 17.000 posibles. 

Estos genes, están formados por 3.000 millones de pares de bases aproximadamente, cuya secuencia hace la diferencia entre los organismos. Los pares de bases del genoma humano están organizados en 23 pares de cromosomas. Todos los genes están dispuestos linealmente a lo largo de los cromosomas. Cada gen ocupa en el cromosoma una posición determinada llamada locus. La mayor parte del ADN humano se encuentra distribuido en los cromosomas, dentro del núcleo de la célula; solo una pequeña parte está ubicada fuera del núcleo celular, en las mitocondrias.

A pesar de que los mapas de Celera y el PGH muestran discrepancias, éstas no afectan a nada sustancial. Así, la empresa privada concluye que más de un tercio -el 35,5%- del genoma contiene secuencias repetidas, porcentaje que, según el consorcio público, asciende hasta el 45%. Sin embargo, los dos grupos coinciden en que esa parte del genoma, conocida como 'ADN basura', no debe ser despreciada sin más. Tiene que ser objeto de más estudios porque posiblemente desempeñe alguna función biológica. Además, han constatado la existencia de enormes extensiones del genoma donde hay muy pocos genes o no los hay: cromosomas como el X, el Y, el 4, el 18 y el 23 son desiertos genéticos si se los compara con el 17, el 19 y el 22, los más ricos.

Ubicar los genes es un proceso dificultoso, ya que se encuentran distribuidos en el genoma en forma no homogénea, constituyendo aproximadamente el 2% del total de los 3.164 millones de pares de bases que forman el ADN humano. En algunos casos, se logra identificarlos comparando cromosomas humanos con cromosomas de mamíferos (algunos de cuyos genes ya están identificados) y para la ubicación de genes de los que se carece de indicios se ha desarrollado una serie de complejos algoritmos computacionales, que según algunos científicos pueden llegar a tener gran margen de error en su interpretación, por lo que es necesario efectuar ajustes. 

Los científicos han secuenciado también el genoma de numerosos organismos como la bacteria Escherichia coli, la levadura Saccharomyces cerevisiae, el nematodo Caenorhabditis elegans o la mosca del vinagre. Estos estudios son importantes para conocer las similitudes que existen entre los genes humanos y los genes de otros organismos y para entender mejor las funciones de los genes.

Por los resultados del Proyecto Genoma Humano sabemos:

· Se desconoce la función de más del 40% de los genes descubiertos. 

· Cerca del 2% de las secuencias genéticas representan las instrucciones necesarias para que funcionen todas las proteínas esenciales para la vida —como la insulina o la hemoglobina—. Y el resto comprende las áreas menos conocidas, en donde se determinan características físicas y propensiones a padecer ciertas enfermedades. 

· Las regiones del genoma que no corresponden a genes y que constituyan el 98% restante se denominan intrones.

· Más del 50% de los intrones está formado por largos segmentos de ADN repetidos, denominados trasposones. Los trasposones parecen ser trozos del genoma autocopiados e incorporados azarosamente dentro y entre cromosomas al replicarse el ADN a lo largo de generaciones. La función de los trasposones no es conocida. Los científicos pensaban que no cumplían ninguna función específica sino que constituían partes del genoma no eliminadas pero, el hecho de haberse determinado que por lo menos 50 de los genes tienen origen en estas secuencias vagabundas sugiere que deben haber cumplido algún rol importante durante la evolución del genoma. Según algunos científicos, estas duplicaciones constituyen una manera e permitir el desarrollo de nuevos genes humanos, sin destruir su función original.    

· Se cree que las secuencias repetidas no tienen una función directa, pero mantienen la estructura y el dinamismo de los cromosomas. 

Complejidad del Genoma Humano

Entonces, teniendo en cuenta que tenemos entre 30.000 y 40.000 genes: ¿cómo podemos creernos superiores a las demás especies si sólo tenemos unos pocos genes más que un gusano? 

Las investigaciones llevadas a cabo hasta ahora sugieren que la complejidad del genoma humano no radica ya en el número de genes, sino en las proteínas. Mientras que, en otros organismos cuyos genomas han sido secuenciados, cada gen suele producir una proteína, el genoma del ser humano puede contener las instrucciones para hasta cinco versiones. Y son las proteínas -que en nuestra especie también actúan de una manera más compleja- las realmente implicadas en los procesos biológicos.

Polimorfismo del Genoma Humano

El genoma no analiza la diversidad genética o el polimorfismo de los genes de una especie. Por ejemplo, en el genoma humano la secuencia en principio podría ser determinada con sólo la mitad del ADN de una célula de un individuo. Para conocer una variación particular se requiere la comparación entre individuos. 

Los seres humanos somos idénticos en un 99,9% de nuestros genes. El genoma analizado en el Proyecto Genoma Humano es un genoma compuesto, formado a partir del material genético separado y fraccionado de la sangre y el esperma de entre 10 y 20 muestras, de las numerosas donadas para la realización del proyecto, por hombres y mujeres de diferentes grupos étnicos, cuyo identidad es reservada, y de las cuales solo una fracción fue fraccionada, de manera tal que ni los donantes ni los científicos saben cual de los trozos de ADN fue secuenciado. Celera Genomics, por su parte, ha utilizado el ADN de 6 individuos de distintos grupos étnicos. La diferencia entre el genoma de dos individuos se ha estimado entre el 0,05% y el 0,1%. Esto significa que aproximadamente 1 de cada 1.000 o de cada 2.000 nucleótidos son distintos entre una persona y otra. 
Aunque ya se sabía que la diferencia genética entre los humanos es mínima -que la biología echa por tierra cualquier argumentación racista-, Celera destaca en su estudio que los humanos compartimos el 99, 9% del código genético y que las personas de diferentes grupos étnicos son genéticamente más parecidas entre sí que los individuos de un mismo grupo. 

Por lo tanto, a pesar de que las diferencias entre muestras de ADN de distintos individuos son muy pequeñas en comparación con sus similitudes, son esos genes distintos los que más les interesan a los científicos. Porque al aislarlos y estudiarlos, se conocerá la clave de la existencia de cada ser humano como individuo.
Variabilidad genética

Como dijimos antes solo el 0,1 % del genoma humano presenta variabilidad, una gran parte de la cual corresponde a la zona silenciosa del genoma. Se denominan snap’s a las alteraciones de las bases o letras dentro del genoma.

Para la identificación y el mapeo de los snap’s se ha constituido un consorcio internacional entre empresas públicas y privadas. Se han identificado ya cerca de 1,4 millones de los snap’s y se confeccionan mapas con su exacta ubicación, a medida que se los identifica.

3.2 Proteoma Humano
El mapa del genoma humano, prácticamente listo, significa un paso gigantesco para la historia de la ciencia y la medicina. Pero es sólo el primero. Aún queda un largo recorrido para empezar a vislumbrar los esperados resultados: aniquilar enfermedades que hoy son invencibles o alargar la vida varios años.

El código genético humano por ahora no pasa de ser de un conjunto de jeroglíficos que no será sencillo descifrar. Pero abre una puerta a la posibilidad de prevenir o curar enfermedades cuyas terapias ahora no dan resultados, desarrollar nuevos tratamientos y, más adelante, medicamentos específicos para cada paciente.
Ahora que se completó la secuencia en la que se ordenan los genes, falta saber qué función cumple cada uno. De aquí en adelante, el interés de los investigadores lleva otro nombre: proteoma. 
El genoma es la totalidad del ácido desoxirribonucleico (ADN) que se encuentra dentro de las células de un organismo. Para comprender bien el papel que desempeñan los genes, y por ende sus diferentes consecuencias, en las enfermedades por ejemplo, es necesario estudiar las proteínas que producen. Son ellas las que forman la estructura física de los organismos vivos y que les permiten funcionar. Llevan a cabo una serie de actividades dentro y fuera de las células; sirven así como mensajeros cuando circulan como las hormonas y participan incluso en la expresión de los genes. En suma, están involucradas en el funcionamiento (normal o patológico) de los seres vivos.
El proteoma es entonces el conjunto de todas las proteínas que intervienen en los procesos biológicos de una especie. La meta de los científicos ahora es determinar la composición, estructura y funciones de cada una de ellas, pues serían la clave de numerosos tratamientos terapéuticos. Enfermedades como el mal de Alzheimer o la fibrosis quística, entre otras, son provocadas por una proteína deficiente.

En síntesis, comienza la era Postgenómica, y se inicia basada en la esperanza de los inmediatos e importantes logros de la Proteómica. Aunque, también ya se está pensando en el metaboloma, es decir el conjunto de procesos que se dan en el metabolismo humano.
El desciframiento del Proteoma Humano
A primera vista, para las proteínas del hombre, su desciframiento parece ser de una magnitud fenomenal: si el número de nuestros genes se ubica entre 30.000 y 40.000, según los datos preliminares surgidos del Proyecto Genoma Humano, el de nuestras proteínas es mucho más elevado. Se sugiere una cifra de unas 100.000 proteínas distintas (debido a que cada gen sintetiza más de una proteína), algunas de ellas pequeñas, en tanto que otras son gigantescas y doscientas veces más pesadas. Y su número sería unas diez veces mayor si se tienen en cuenta todas las modificaciones que pueden tener lugar a nivel de una misma proteína. Por ejemplo: una misma forma de proteína, en un ambiente biológico determinado, puede tener una función que sea muy diferente a la que ejerce en otro ambiente distinto.

Si el descifrado del genoma llevó diez años, el del proteoma todavía ni se vislumbra. Su complejidad, aseguran los expertos, es mucho mayor. Mientras el ADN está compuesto de cuatro sustancias, las proteínas están construidas con aminoácidos, que pueden ser de 20 tipos distintos.
Además, el ADN está ubicado en el núcleo de cualquier célula, y esto facilita su obtención y aislamiento. Muchas proteínas, en cambio, sólo están presentes en algunos tipos de células y en ciertas fases del desarrollo biológico.
Y no alcanza con enumerar la secuencia de aminoácidos que forman una proteína. También es fundamental determinar su forma, la estructura tridimensional que tiene y que interviene decisivamente en el papel que cumple.
Como las proteínas se fabrican a partir de la información contenida en el ADN, una vez conocido un gen es sencillo deducir la secuencia de aminoácidos: para esto es necesario purificar la proteína y someterla a cristalografía de rayos X o resonancia magnética. La primera técnica exige que la purificación sea muy buena y que la proteína pueda cristalizar. Si esto se cumple, en pocos días se puede determinar su estructura tridimensional.
La ventaja de la resonancia magnética nuclear es que no exige la cristalización de la muestra. Es eficaz con proteínas pequeñas, pero se complica con las que tienen más de 200 aminoácidos.
En los centros de investigación más avanzados se prevé que estas técnicas empezarán a perfeccionarse cuando la conquista del proteoma se convierta en un objetivo prioritario en todos los laboratorios del mundo.

Conocer el proteoma de un organismo es tener una imagen dinámica de todas las proteínas expresadas por ese organismo, en un momento dado y bajo determinadas condiciones concretas de tiempo y ambiente. Las células expresan varios miles de proteínas diferentes y cada una de ellas puede experimentar numerosas modificaciones en respuesta a microambientes diferentes.

De estos estudios se espera encontrar en unas pocas horas "perfiles proteicos" (número, calidad y función de las proteínas expresadas) característicos de la transformación cancerosa de un tejido o la aparición de otra enfermedad. O también dilucidar los mecanismos de toxicidad de ciertos medicamentos. 
Una vez conocida la secuencia y la estructura de una proteína viene el paso más complejo: conocer su función. A partir de este dato se podrá empezar a pensar en las aplicaciones, como por ejemplo:
· el desarrollo de medicamentos que modifiquen el comportamiento de las proteínas y frenen el desarrollo de enfermedades se encuentra la verdadera línea de llegada. 

· en lugar de reemplazar un gen deficiente, será mejor deshacerse de una proteína que no funciona bien, o bloquear o modificar su comportamiento.

Proyecto Proteoma Humano (PPH)

Después del Proyecto Genoma Humano, llegó la hora de las grandes iniciativas de la proteómica: los Institutos Nacionales de Salud de Estados Unidos (NIH) lanzaron en abril de 2001 el HUPO (Human Proteome Organization, que en español quiere decir, Organización Humana del Proteoma) en colaboración con nueve países. Esta es una organización mundial, cuya financiación es de 20 millones de dólares, creada para coordinar y estimular todos los estudios proteómicos que se pretenden integrar dentro del PPH. 

De esta forma quedó fijada la fecha de abril del 2001, como la del nacimiento del Proyecto Proteoma Humano (PPH), coincidente con la primera reunión internacional que se celebró para presentar a HUPO. 
Entre los objetivos del PPH se destacan: crear un Catálogo general de proteínas humanas, en el que se incluyan todas las variantes posibles para cada proteína. También se estimulará el conocimiento de las interacciones entre proteínas y proteínas o entre proteínas y ácidos nucleicos, sin olvidar las investigaciones para descubrir los mecanismos que gobiernan los niveles relativos de expresión y las formas de esa expresión de las proteínas de cada tejido u órgano en situaciones de salud, enfermedad o terapia.

Por otro lado, Celera Genomics, la corporación que anunció el desciframiento del genoma en concurrencia con el consorcio público, ha anunciado su propio programa para descifrar el proteoma humano.

3.3 Enfermedades genéticas
¿Qué ocurre cuando hay una falla en el ADN? Mutaciones

Cuando las células se dividen, duplican su material genético. En general, este proceso está muy controlado y no ocurren errores, pero el mecanismo no es 100% efectivo. Por este motivo “cada tanto” se produce un error (en promedio, uno cada 109 nucleótidos). Estos errores son cambios permanentes en la secuencia del ADN y se denominan mutaciones. Otros factores que originan  mutaciones son los rayos X, el humo del cigarrillo, y la radiación ultravioleta. 

En general, las mutaciones son espontáneas pero hay ciertos agentes que aumentan la probabilidad de que estas ocurran. No todas provocan enfermedades, sólo ocurrirá si el gen afectado origina una proteína modificada. La mayoría de las mutaciones que afectan secuencias no provocan cambios en aminoácidos de la proteína. Se dice, entonces que son silenciosas.

Las mutaciones pueden ser de diversos tipos, según el tamaño de los cambios en el genoma. Aquellas que implican sólo un par de nucleótidos son denominadas mutaciones puntuales y pueden originarse por el cambio de un nucleótido por otro, por inserción (se intercalan uno o más nucleótidos) o por deleción (se pierden uno o más nucleótidos). Estas últimas provocan efectos más drásticos porque afectan el marco de lectura. 

Asimismo, existen otros tipos de mutaciones no puntuales en los que se pierden grandes segmentos de ADN o “saltan” segmentos de genoma a otros lugares y se introducen en secuencias codificantes de aminoácidos, en el peor de los casos. También podemos encontrar: duplicaciones (duplicación de una parte de ADN en un cromosoma) y expansiones (aumentos patológicos de determinadas secuencias normales en un gen). 

Genotipo, Ambiente y fenotipo

Habitualmente, para que los genes específicos ejerzan su acción determinada se requiere, además de su integridad anatómica y funcional, la presencia de un restante genotipo (conjunto de los genes existentes en cada individuo perteneciente a una determinada especie) armónico y de un ambiente adecuado. 

GENOTIPO + AMBIENTE ---> FENOTIPO

Por eso decimos que el fenotipo es una característica muy importante en el momento de la manifestación de un gen defectuoso, ya que todo fenotipo es el resultado de un genotipo que se expresa en un determinado ambiente y de las interacciones entre ellos.

Mutaciones y enfermedades

Enfermedad genética o desorden genético: Es aquella enfermedad producida por alteraciones en el ADN, pero que no tienen por qué haberse adquirido de los progenitores; así ocurre, por ejemplo, con la mayoría de los cánceres. 

Se calcula que existen más de 6.000 Enfermedades Genéticas y Raras que afectan a millones en todo el mundo. Pero muchas de estas afecciones afligen a relativamente pocos individuos. Se trata de dolencias que aparecen con baja frecuencia (menos de 5 casos por 10.000 habitantes). Presentan dificultades para el diagnóstico: tienen un origen desconocido la mayoría de las veces, existen pocos datos epidemiológicos, plantean dificultades en la investigación debido a los pocos casos y carecen en su mayoría de tratamientos efectivos. Es por eso que se vuelve difícil conseguir información acerca de estos desórdenes. 

Enfermedades hereditarias: son un conjunto de enfermedades genéticas caracterizadas por transmitirse de generación en generación, es decir de padres a hijos, en la descendencia y que se puede o no manifestar en algún momento de sus vidas.

Cuando las células germinales (óvulo o espermatozoide) contienen algún error en su biblioteca, las mutaciones estarán presentes en todas las células del organismo formadas a partir de la unión de esas células germinales; por lo tanto la mutación es hereditaria. Los genes heredados se clasifican en:

· Genes Dominantes: en el caso de estos genes, es suficiente que se herede el gen mutante anómalo de uno de los progenitores (aunque el gen equivalente heredado del otro progenitor sea normal) para que la enfermedad se manifieste. Por ejemplo: mal de Huntington.

· Genes mutantes recesivos: en el caso de estos genes, para que se manifieste la enfermedad, las personas deben ser homocigotos respecto del gen mutante, o sea, las dos copias del gen heredadas de sus progenitores deben ser anómalas. Con una sola copia se es heterocigoto de gen mutante, es decir, portador sano con un 50% de probabilidad de transmitir el gen anómalo a la descendencia. Ejemplo de enfermedades genéticas recesivas: fibrosis quística, enfermedad de Tay-Sachs.

Enfermedad congénita: Es aquella enfermedad que se adquiere con el nacimiento y se manifiesta desde el mismo. Puede ser producida por un trastorno durante el desarrollo embrionario o durante el parto. 

Clasificación de las enfermedades genéticas

· Enfermedades Monogénicas

Son enfermedades hereditarias producidas por la mutación o alteración en la secuencia de ADN de un solo gen. También se llaman enfermedades hereditarias mendelianas, por transmitirse en la descendencia según las leyes de Mendel. Se conocen más de 6000 enfermedades hereditarias monogénicas, con una prevalencia de un caso por cada 200 nacimientos. Ejemplos de enfermedades monogénicas son: anemia falciforme, fibrosis quística, enfermedad de Batten, enfermedad de Huntington, etc.
Algunas afecciones monogénicas raras se concentran en ciertos grupos raciales y en aquellos grupos donde exista un alto grado de endogamia (consanguinidad), por lo que en estos grupos la frecuencia es mayor que en la población general.  Por ejemplo, la Fibrosis Quística en la raza blanca, la Anemia de Células Falciformes en la raza negra, la Beta-talasemia en griegos e italianos, la alfa-talasemia en el Sud-Este asiático y la enfermedad de Tay-Sachs en judíos, son individualmente raras.

(La clasificación de las enfermedades monogénicas se puede encontrar en el anexo)

· Enfermedades poligénicas
Son un conjunto de enfermedades hereditarias producidas por la combinación de múltiples factores ambientales y mutaciones en varios genes, generalmente de diferentes cromosomas. También se llaman enfermedades multifactoriales. Por ejemplo, se sabe que múltiples genes influyen en la susceptibilidad de padecer cáncer de mama. Estos genes están localizados en los cromosomas 6, 11, 13, 14, 15, 17 y 22. Debido a este conjunto de causas complejas, son mucho más difíciles de analizar que las enfermedades monogénicas o los trastornos cromosómicos. Algunas de las enfermedades crónicas más frecuentes son poligénicas, como por ejemplo: hipertensión arterial, enfermedad de Alzheimer, varios tipos de cáncer, incluso la obesidad. 

La herencia poligénica también se asocia a rasgos hereditarios tales como los patrones de la huella digital, altura, color de los ojos y color de la piel.

Posiblemente la mayoría de las enfermedades son enfermedades multifactoriales, producidas por la combinación de trastornos genéticos que predisponen a una determinada susceptibilidad ante los agentes ambientales.

· Enfermedad cromosómica

Cualquier alteración en el número y/o en la morfología de los cromosomas constituye una alteración cromosómica. Estas pueden ser: 

· Alteraciones numéricas

· Alteraciones estructurales

(El desarrollo de estos dos tipos de alteraciones y algunos ejemplos de enfermedades causadas por anomalías cromosómicas se pueden encontrar en el anexo)

· Enfermedad mitocondrial

Este tipo de enfermedad hereditaria es relativamente infrecuente. Está causada por mutaciones en el ADN mitocondrial, no cromosómico. 

Los cromosomas humanos y su relación con las enfermedades genéticas

La información genética de los 23 cromosomas humanos ha sido secuenciada, y por lo tanto se ha podido asociar cada cromosoma a algunas de las miles enfermedades genéticas. En el anexo se podrá encontrar detalladamente cada cromosoma y algunas de las enfermedades con las cuales fue asociado.

4 PATENTAMIENTO DEL GENOMA HUMANO
El descubrimiento de un gen no es más que el descubrimiento de algo que se encuentra en la naturaleza y por eso, de acuerdo con la declaración conjunta de los científicos, no debe ser patentado.
Pero lo mismo habrá lugar para los negocios. Una vez conocido el gen, si un científico logra relacionarlo con alguna enfermedad, ese descubrimiento se podrá patentar para fabricar una droga o una vacuna para prevenirla.
Sin embargo, detrás de las buenas intenciones, hay tantos millones y millones de dólares en juego. Hay tres cuestiones de gran importancia que están generando gran preocupación en el mundo científico: publicación, legislación y patentamiento del Genoma Humano.

4.1 Publicación

El negocio de los genes y las enormes ganancias que pueden llegar a generar ha desencadenado una verdadera guerra socioeconómica y ética. Hay un grupo de científicos norteamericanos y británicos que, apoyados financieramente por los gobiernos de EE.UU. (el de Bill Clinton y, actualmente el de George Bush) y de Inglaterra (el gobierno de Tony Blair), trabajan basados en el principio altruista de que nadie debe apoderarse del genoma humano. 

En EE.UU. estos científicos están trabajando en el Instituto Nacional de la Salud en el Proyecto Público de Genoma Humano (PGH). Pero también, hay un grupo muy pequeño de empresas de biotecnología que también están investigando el genoma humano pero se niegan a hacer público el resultado de sus investigaciones, porque la intención es ir vendiendo la información que vayan obteniendo. La empresa más conocida en este terreno es Celera Genomics, la
empresa de Craig Venter; pero también está Incyte Phamaceutical, el Human Genome Sciences, SmithKline Beechman, y otras. 
Durante los primeros años de la investigación del Genoma Humano hubo discrepancias entre los integrantes del consorcio público y los del privado, porque (como se mencionó anteriormente) los científicos del organismo estatal querían difundir los resultados del proyecto por Internet, mientras que los empresarios pretendían que sea de acceso más restringido:

· Los primeros estaban en contra de patentar el conocimiento y aseguraban que había que evitar el monopolio de los genes; según ellos, todo el mundo tiene que poder acceder al mapa genético de la vida, porque es un bien que le pertenece a la humanidad. En ese sentido, a medida que avanzan en sus investigaciones sobre el genoma humano, van publicando los resultados de sus investigaciones.  

· Los segundos creían, sin embargo, que invirtieron muchos años y mucho dinero y que las reglas del mercado son otras. 

Finalmente, los especialistas de las empresas privadas y los institutos oficiales terminaron coincidiendo en dos cuestiones fundamentales: una, que las secuencias van a estar a disposición de la gente; la otra, que se termina el patentamiento de esa información. Otra cuestión sobre la que hubo acuerdo es acerca de la condena explícita a todos los centros de investigación que mantienen en secreto la información sobre el genoma con fines puramente especulativos y comerciales. 

Bioinformática

La secuenciación del genoma humano ha generado un amplio catálogo de los aproximadamente 31.000 genes humanos; mapas de alta resolución de los cromosomas, incluyendo cientos de miles de puntos significativos; y miles de millones de informaciones sobre secuencias de pares de bases. Para ayudar a los investigadores a determinar el sentido de este aluvión de datos han hecho falta muchos instrumentos informáticos, como sistemas de información y gestión de laboratorios, robots, sistemas de gestión de bases de datos e interfaces gráficas de usuario.

Se ha desarrollado un nuevo campo de investigación llamado bioinformática para satisfacer las exigencias planteadas por el programa. Los investigadores de bioinformática han creado bases de datos públicas conectadas a Internet para poner los datos del genoma a disposición de los científicos de todo el mundo. La información de secuenciación del ADN se encuentra en varias bases de datos, entre ellas GenBank del NIH, Base de Datos de Secuencias de Nucleóticos del Laboratorio Europeo de Biología Molecular y DNA Databank.

Según bancos de inversión, la bioinformática podría convertirse en un negocio que reportaría 2.000 millones de dólares en cuatro años.
4.2 Legislación 

La falta de legislación en el terreno de la biotecnología es un buen indicador de la rapidez con que se están produciendo los cambios. Estamos viviendo en un momento donde todo está siendo redefinido, desde cómo definir el principio y el final de la vida hasta si la humanidad debería permitir que un ser humano sea clonado.

La Declaración Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos, aprobada el 11 de noviembre de 1997, establece con respecto a la investigación del Genoma Humano lo siguiente:

Art. 12

a) Toda persona debe tener acceso a los progresos de la biología, la genética y la medicina en materia de genoma humano, respetándose su dignidad y derechos.

b) La libertad de investigación, que es necesaria para el progreso del saber, procede de la libertad de pensamiento. Las aplicaciones de la investigación sobre el genoma humano, sobre todo en el campo de la biología, la genética y la medicina, deben orientarse a aliviar el sufrimiento y mejorar la salud del individuo y de toda la humanidad.

Art. 14

Los Estados tomarán las medidas apropiadas para favorecer las condiciones intelectuales y materiales propicias para el libre ejercicio de las actividades de investigación sobre el genoma humano y para tener en cuenta las consecuencias éticas, legales, sociales y económicas de dicha investigación, basándose en los principios establecidos en la presente Declaración.

4.3 Patentamiento

Patentar el máximo de la compleja información sobre la secuenciación genética y hacer que los datos sean accesibles a través de bases de datos es sumamente conveniente para los dueños de las patentes, porque las aplicaciones comerciales que otros puedan desarrollar, usando la información, les proporcionará regalías. Por ejemplo: se da el contrasentido de quienes desarrollen un medicamento o un test genético para detectar una enfermedad determinada deberán pagar regalías a los poseedores de las patentes de los genes y/o snap’s (alteración de alguna base en la secuencia del gen), patentes que les fueron otorgadas por el solo hecho de haber secuenciado genes con una máquina.

La mayoría de las patentes han sido otorgadas en los Estados Unidos, Japón y algunos países de Europa Occidental (Alemania, Reino Unido, Francia).

En los Estados unidos, el producto sobre el que se solicita la patente no debe haber sido presentado en reuniones científicas ni publicadas sus características y/o aplicaciones “hasta un año antes de la solicitud de la patente”, otorgándose la licencia “a la primera persona que lo inventó”. En Europa y en la mayoría de los países, la ley de patentes posee como requisito que no exista “ninguna publicación previa” sobre la aplicación de los productos que solicitan patente, siendo esta otorgada “a la persona o a la institución que lo requiera en primer término”.

La guerra de las patentes es tan grande que diez compañías de medicamentos y cinco laboratorios académicos se unieron con una Asociación Filantrópica del Reino Unido en abril de 1999 para patentar snap’s. El objetivo no sería utilizar las patentes (más de 300.000 solicitudes fueron presentadas), sino impedir que otros puedan solicitarlas y así permitir que las compañías farmacéuticas puedan investigar su posible aplicación en el área.

Declaración de los presidentes de EE.UU. e Inglaterra con respecto al patentamiento de los genes

 La ofensiva de estas empresas privadas y públicas ha sido tan feroz en el año 2000 los presidentes Bill Clinton y Tony Blair decidieron establecer las reglas del juego de lo que se conoce como la guerra de los genes. En la declaración conjunta que hicieron el 15 de marzo de 2000, Clinton y Blair pidieron a los científicos de todo el mundo que publiquen toda la información que tengan relativa al genoma humano. 

Una lectura detenida de la declaración conjunta indica que Clinton y Blair hacen una distinción entre el descubrimiento de un gen y un invento genético. Esto abriría las puertas a la privatización de las curas genéticas y al verdadero negocio multimillonario. El descubrimiento de un gen no es más que el descubrimiento de algo que se encuentra en la naturaleza y por eso, de acuerdo a la declaración no debe ser patentado. Pero una vez conocido el gen, si un científico logra descubrir una enfermedad (o mutación de uno o más genes) para poder fabricar ya sea una droga para tratarla o una vacuna para prevenirla, eso sí podría ser patentado. No es posible pensar, ingenuamente, que los secretos del genoma no serán aprovechados por las empresas farmacéuticas y de biotecnología para el desarrollo de medicamentos. También es cierto que empresas como Celera e Incyte han hecho inversiones enormes para poder avanzar en el conocimiento del mapa genético del ser humano.

Lo cierto es que la sutil diferencia entre descubrimiento e invento que surge de la declaración conjunta de Clinton y Blair pone en tensión la relación entre ciencia, ética y  sociedad. 

La guerra de patentes
Bill Clinton y el primer ministro británico Tony Blair aseguraron que la información sobre el proyecto Genoma Humano debe ser de dominio público. Pero ambos mandatarios obviaron una parte importante del debate, si es ético patentar genes. Además, quien sea dueño de un gen podrá cobrar derechos a quien quiera utilizar esa información. 
En sus orígenes, el proyecto era exclusivamente estatal, financiado por el Instituto Nacional de Salud de los Estados Unidos y por el Welcome Trust de Londres. Pero en 1995 entraron en carrera empresas privadas como Celera Genomics, que ya patentó cientos de genes. Ambos sectores invierten por año 600 millones de dólares en esta investigación. 

A causa de los sucesivos patentamientos de genes nació en 1989, HUGO (Human Genome Organization), una organización formada por expertos que luchan porque la ciencia se limpie de tanto negocio. 
Pero, ¿es lícita esta guerra de genes? Por un lado están las empresas biotecnológicas (como Celera) que secuencian y patentan los genes. Su objetivo es patentar el máximo de conocimiento para venderlo después a posibles usuarios como, por ejemplo, los laboratorios interesados en desarrollar medicamentos o métodos de detección a partir de esa información. Y también están los médicos, que son los que prescriben análisis y remedios, y que consideran que la patente traba y encarece el sistema de salud. Algo lejos quedó el paciente, y la naturaleza de las cosas.

Las patentes y la investigación científica

En la comunidad científica, las opiniones se encuentran divididas. Algunos argumentos que esgrimen los científicos partidarios del patentamiento son los siguientes:

· El incentivo económico estimula el desarrollo de productos.

· El patentamiento hace que no exista el secreto sobre las investigaciones, porque todos tienen libre acceso a la información detallada, si bien no a su uso, pero esto amplifica el conocimiento colectivo que, de otro modo, si no existiera la protección, quedaría oculto por temor al robo.

· Al evitar la duplicación de investigaciones, se estimula la investigación en nuevas áreas y los investigadores pueden resguardar sus conocimientos y obtienen regalías para seguir investigando.

Por su parte, los científicos opuestos al patentamiento contraponen los siguientes argumentos:

· Impide el intercambio libre de información entre investigadores, de modo que el conocimiento general disminuye; entonces, la consulta a patentes es el único modo de adquirir conociendo y esto es complejo.

· Frena el desarrollo de aplicaciones terapéuticas, porque los costos de regalías no están al alcance de todos los investigadores.

· Al patentarse un gen fuera de su célula y del conjunto del ADN, como el gen es compartido por varias especies, se monopoliza el uso del gen y el test de su identificación, tanto en humanos como en animales o vegetales.

· Aumenta enormemente los costos de los productos, ya que al haberse patentado en forma exclusiva la secuencia de un genoma, el desarrollo de sus aplicaciones paga regalías, a veces, sobre varias patentes.

· El otorgamiento de patentes de secuencias de ADN, resguarda los derechos de descubrimientos que son rutinarios, pero no protege a l que investiga en dilucidar la función de los genes, lo cual es más difícil e insume mucho tiempo.

Conclusión 

A pesar de la guerra de patentes que ya se desató y de los intereses de cada una de las empresas que participan de ella, algunos piensan que tanta esperanza podría no ser del todo real, que se están haciendo grandes inversiones de riesgo en el mundo desarrollado, y que podría haber expectativas exageradas. Y otros estiman que todavía falta tiempo, ya que el esfuerzo comercial en secuenciar el genoma y en comprender las funciones de los genes, es un gran negocio cuyos frutos aún no se alcanzan a visualizar.
Falta tiempo para disponer de drogas —algunas ya están probándose— y de tests de diagnósticos que indirectamente usen la información aportada por el mapa del genoma. Pero ya se están tomando recaudos para que otros paguen "peajes" por los datos, más allá de que rigen acuerdos internacionales que dicen que el genoma es patrimonio de la humanidad. Los mismos Institutos Nacionales de Salud ya consiguieron 205 patentes genéticas y hay empresas como Celera que han obtenido 6.500 patentes provisionales. 

¿Y por qué tanto interés en el genoma humano? Porque desmenuzarlo hasta en sus más íntimos recovecos puede conducir a tener nuevos y mejores métodos de diagnósticos así como nuevas drogas para tratar enfermedades. Y el que llegue primero a desarrollarlos, también sería el primero en conquistar un mercado potencialmente enorme. 

5 SOLUCIONES A ALGUNAS ENFERMEDADES GENÉTICAS ACTUALES
Actualmente las enfermedades genéticas son causa de una gran parte del porcentaje de mortalidad mundial. Los científicos están realizando un gran esfuerzo en conjunto para poder contrarrestar estas enfermedades.

Se han desarrollado numerosas técnicas que todavía se están investigando. Algunas de ellas son la clonación, la terapia con células madres, las vacunas obtenidas mediante bacterias transgénicas, y por supuesto las terapias genéticas que podrán desarrollarse a partir de la decodificación del genoma humano.

En este capítulo desarrollaremos cada una de estas técnicas, pero más detalladamente aquellas relacionadas con el genoma humano, para se pueda comprender mejor la importancia de este.

5.1 Aplicación clínica del Genoma Humano

Todas las enfermedades tienen un componente genético, tanto las hereditarias como las resultantes de respuestas corporales al medio ambiente. 

El mapa del genoma humano es una herramienta genética que permite estudiar la evolución del hombre y que permitirá desarrollar herramientas trascendentales e innovadoras para el tratamiento y prevención de enfermedades hasta ahora sin cura. 

El conocimiento del genoma permitirá que se creen nuevas drogas terapéuticas que desplazarán a las anteriores en la medida que los presupuestos permitan comprarlas. De este modo se podrá polarizar la industria farmacéuti-

ca. Las nuevas drogas prometen tener menores efectos colaterales que las actuales. Será pues el mayor avance médico de la humanidad.
Por ejemplo: se le podrá informar a una persona, que puede comer alimentos grasos porque carece de predisposición genética a la obesidad y a enfermedades cardíacas, pero que debe huir del alcohol porque es genéticamente propenso al alcoholismo. Además el grado de certidumbre que otorga el conocimiento del código genético resultaría más creíble para la persona en cuestión, ya que sabe que lo que se le informa será absolutamente cierto. Es una predicción absoluta, de su futuro. 

Si una persona carece de un determinado tipo de célula que le produce una enfermedad, la misma se podrá cultivar y luego colocar al sujeto. Claro que esto debería en principio ser realizado periódicamente ya que el sujeto carecería de la habilidad propia para restaurar la función. Pero la terapia de línea germinal, apuntaría a solucionar ese inconveniente, ya que afectaría las futuras generaciones celulares. Esto es impredecible y éticamente intolerable, pero de no serlo o de permitirse se borrarían del planeta el síndrome de Down o el sida. 

Los beneficios que puede traer el estudio del genoma

Dentro de los llamados beneficios del PGH figuran, en relación a la medicina, los siguientes:

· La posibilidad de identificar la predisposición a ciertos males y así atacarlos antes de que se presenten: 
Por primera vez, tendremos una descripción completa de la vida en el nivel más elemental del código genético. Este mapa nos describirá el contenido y la estructura exactos, no sólo de todos y cada uno de los genes asociados a una especie, sino también la información precodificada, u "ortografía química", que controla el momento en que un gen es "conectado" o "desconectado" para producir un efecto biológico. En los seres humanos, por ejemplo, esto significa que sabremos exactamente qué predisposición genética hace que una persona sea propensa al cáncer de próstata o al mal de Alzheimer. 

El Proyecto Genoma humano aportará la información sobre dónde están los genes y cómo funcionan normalmente. Los expertos entonces se concentrarán en descubrir por qué funcionan mal. Y atacarlos antes o después de que las enfermedades aparezcan.

De este modo, el interesado podrá solicitar un análisis de sus genes y tomar precauciones ante determinadas enfermedades genéticas para las que está predispuesto o aun predestinado, y adaptar su alimentación y su estilo de vida a esa circunstancia. Además, estos datos permitirán desarrollar medicamentos a medida de cada paciente.
· Diagnóstico y prevención de enfermedades: 

· La predicción y la prevención de la enfermedad serán así las primeras consecuencias de la investigación genómica en medicina. Con este conocimiento, en el futuro, por ejemplo, se recetarán drogas sobre la base de análisis genéticos y fenotipos. Por ejemplo: los trabajadores de la industria química, serán sometidos a estudios previos para garantizar que no poseen los rasgos genéticos que los harían susceptibles al cáncer provocado por los productos químicos con que trabajarán. 
· El impacto que tendrá este conocimiento en la industria de la salud es inconmensurable. Sólo 50 afecciones son responsables del 90% de las enfermedades y las muertes humanas. Si estas enfermedades pueden predecirse y prevenirse, o tratarse por medio de antibióticos de nuevo diseño, el alto costo de la atención hospitalaria —el de más rápido crecimiento en las economías modernas— bajará drásticamente. A la inversa, las compañías farmacéuticas que desarrollen las drogas que pueden actuar sobre los genes identificados con la enfermedad llegarán a dominar la industria de la salud en todo el mundo.

· Gracias al avance en el conocimiento del genoma humano los científicos también conocerán efectos alimenticios en nuestro organismo según nuestra herencia genética y comenzarán a hacer alimentos y suplementos alimenticios. Esto significa que según la información genética que tengamos podremos tomar alimentos que nos ayuden a prevenir dichas enfermedades. 

En el futuro encontraremos en las tiendas los alimentos específicos para cada enfermedad genética como cáncer, diabetes, derrames cerebrales, etc. 

Todo esto ayudará a mejorar la calidad de vida de las personas y reducir las enfermedades cambiando nuestros hábitos alimenticios. 

· Prueba genética: las pruebas basadas en el ADN son casi el primer uso comercial y de aplicación médica de los nuevos descubrimientos en genética. Estos ensayos se pueden usar para el diagnóstico de enfermedades, la confirmación diagnostica, la información del pronóstico así como del curso de la enfermedad, para confirmar la presencia de enfermedad en pacientes asintomáticos y, con variados grados de certeza, para predecir el riesgo de enfermedades futuras en personas sanas y en su descendencia. 

· Desarrollo de un biochip (tambien llamado test de ADN, Chip de ADN, biochip genético, gene chip), que contenga la información genética. Esto significaría, la miniaturización de todas las técnicas de biología molecular, ya que esta información se guardará en chips.

Este chip consistirá en una tarjeta de identificación genética que le permitirá al médico hacer diagnósticos precoces y diseñar los fármacos a medida. Esto se logrará con una simple muestra de sangre, que se almacenará en el chip y que "delatará" a qué enfermedades es propenso un individuo.
Se cree que el chip tendrá el tamaño para la cartera de la dama o el bolsillo del caballero: 10 centímetros; será negro y tendrá una pantalla en la que se verá, en forma de miles de puntitos, una secuencia genética. 
Esta técnica se utilizará para identificar las alteraciones genéticas que porta un individuo; esto ayudará a los especialistas a reconocer si alguien es más propenso a padecer alguna enfermedad y a decidir qué clase de fármacos pueden ser más eficaces en el tratamiento. 
· Farmacogenómica: Fabricación de medicamentos personalizados, producidos a la medida de cada paciente, a partir del desarrollo de diferentes tecnologías.

· Toxicogenómica: Es otra de las nuevas disciplinas “genómicas” cuyo objetivo es analizar la respuesta genómica a fármacos, aditivos de alimentos u otros productos químicos. Se estudia la respuesta tóxica de los genes ante estos agentes.

· Test genéticos de diagnóstico: consiste en detectar mutaciones que puedan generar enfermedades.

· Terapias genéticas: Al conocer el mecanismo de acción de los genes, se podrán desarrollar terapias que los reemplacen cuando funcionen mal.

Antes de 2020, se estima que habrá terapias genéticas más precisas y eficaces que utilizarán el conocimiento del Proyecto del Genoma Humano. Dicen que esas terapias atacarán mejor la hemofilia, la diabetes y la hipertensión, el cáncer, la esquizofrenia y la enfermedad de Alzheimer, entre otras. 

Además, de la comparación del genoma humano con el de otros organismos, los científicos aspiran a obtener nuevos conocimientos sobre el origen de determinadas enfermedades, y crear así nuevas terapias.
· Y el estudio de las proteínas que actúan “bajo las órdenes” de los genes (Proteoma Humano).
· El procesamiento de datos genéticos en computadoras, que facilitarán los estudios biológicos y el avance en los diagnósticos: En este futuro muy cercano, la genética y la computación serán amigas inseparables: la lectura de los datos que brinda el ADN de un individuo se hará en poderosas máquinas que lo interpretarán y guiarán al especialista en lo que será una nueva forma de acercarse al paciente. 

Por todos estos avances, se estima que la expectativa de vida podría extenderse hasta los 90 años. De todas formas faltan varios años para que estas pruebas tengan una aplicación clínica concreta y, además, éstas no serán una panacea. Agregan que no hay que olvidar que una enfermedad se "dispara" no sólo por defectos genéticos sino también por factores ambientales.
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Otros posibles beneficios de la investigación genética

· Medicina molecular 

· Genómica microbiana 

· Valoraciones de riesgo 

· Bioarqueología, antropología, evolución y estudio de migraciones humanas, paleogenética principalmente a partir del ADN fósil 

· Identificación de ADN 

· Agricultura y bioprocesamiento. 

5.1.1 Test genéticos de diagnóstico

Un test genético de diagnóstico consiste en detectar mutaciones que puedan generar enfermedades. Hay básicamente cuatro tipos de test genéticos:

· Test frente a síntomas de una enfermedad declarada.
· Test presintomático, destinado a obtener información sobre el riesgo individual a contraer una enfermedad en aquellas personas que, por razones familiares, piensan que pueden ser portadores de un gen anómalo causante de enfermedad monogénica. En el caso de tratarse de gen dominante, o de portadores homocigotos de gen recesivo, la respuesta resultante puede ser positiva, negativa o incierta, existiendo además algunos falsos  positivos y falsos negativos. En el caso del resto de anomalías genéticas relacionas con enfermedades monogenéticas, la información obtenida a través del test solo indica la probabilidad de contraer la enfermedad testeada.

· Test de susceptibilidad, que provee información sobre algún componente genético de desórdenes multifactoriales, como enfermedades cardiovasculares o algunos tipos de cáncer. En este tipo de test no se conoce el valor de la probabilidad de riesgo.

· Test de diagnóstico prenatal.

El consejero genético
El asesoramiento genético es una proceso por el cual se informa a los individuos y a las familias que tienen una enfermedad genética o que tienen riesgo de tenerla, proporcionando asimismo información para que las parejas con riesgo tomen decisiones reproductivas con suficiente conocimiento de la causa.

Para comprender el significado del riesgo probabilística de contraer una enfermedad, o de transmitirla a la descendencia, es imprescindible educación y consejo. En algunos países existe la figura de consejero genético (es una nueva carrera universitaria) pero, en la mayoría de los casos, es el mismo médico el que trata al paciente y lo asesora. Generalmente se recomienda asesoramiento genético en casos de enfermedad hereditaria conocida o sospechada en un paciente o en su familia, defectos repetidos de nacimientos, abortos repetidos, edad avanzada de la mujer embarazada y exposición a mutágenos.

Banco de Datos de Cribado Genético

Si bien se han identificado ya unos 100 genes responsables de enfermedades hereditarias debidas a mutaciones monogenéticas y se ha desarrollado una gran cantidad de test de diagnóstico, descubrir un gen o varios que estén relacionados con alguna enfermedad no es un proceso simple, pues exige la correlación del ADN de muchas personas que padezcan una enfermedad determinada y la de mucho individuos sanos para poder detectar mutaciones. Las enfermedades que más interesa estudiar son las que afectan a gran cantidad de personas en el mundo, como la diabetes, las enfermedades coronarias y el cáncer.

Se denomina cribado genético a los test genético realizados en individuos o poblaciones que individualmente no se encuentran en riesgo particular, mientras que test genético es la terminología utilizada cuando existen sospechas de que la persona pueda ser portadora del gen anómalo para el que es testeada.

Existe actualmente una escalada en la formación de bancos de datos para almacenar muestras de ADN de personas, junto con su historia clínica y de vida, para poder hallar la relación entre una enfermedad específica y un gen particular, estudiar de que manera la variación genética entre personas afecta la susceptibilidad genética de las personas ante diferentes medicamentos (farmacogenómica). Los programas de cribados genéticos en marcha implican la necesidad de correlacionar enormes volúmenes de información.

Estos bancos de datos, sin una legislación clara y un control estricto, tienen sus riesgos, puesto que pueden ser utilizados por compañías de seguro de vida o de la salud, por los empleadores o por las aseguradoras de riesgo de trabajo (ART) que deben indemnizar al trabajador en caso de enfermedades profesionales. Deberían establecerse principios cuidadosos para el resguardo de la información, fundamentalmente en el caso de empleos y de seguros de salud, en un difícil balance entre el uso adecuado y la protección contra el abuso.

5.1.2 Terapia génica

La terapia génica o terapia genética es una técnica que se está desarrollando para tratar enfermedades genéticas. El procedimiento implica reemplazar, manipular o suplementar los genes no funcionales, con genes funcionales. En esencia, la terapia génica es la introducción de genes en el ADN de una persona para proporcionar un nuevo grupo de instrucciones a las células. 

La terapia génica surgió como una nueva forma de tratamiento para corregir determinadas enfermedades genéticas. La inserción de genes se utiliza para corregir un defecto genético hereditario que origina una enfermedad, para contrarrestar o corregir los efectos de una mutación genética, o incluso para programar una función o propiedad totalmente nueva en una célula. La terapia génica sólo es aplicable cuando se conoce con exactitud la determinación genética de la enfermedad y cuando el gen normal (no defectuoso) está aislado y clonado.
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Terapia génica con un adenovirus
Aplicaciones y perspectivas

Con el tiempo, la terapia génica puede proporcionar tratamientos eficaces para muchas enfermedades hoy curables, como la fibrosis quística, la distrofia muscular, y la diabetes juvenil. 

Además, la terapia génica también es útil para tratar muchas enfermedades que no son hereditarias, ya que la inserción genética puede también programar una célula para realizar una función totalmente nueva. Los investigadores están tratando de luchar contra el síndrome de inmunodeficiencia adquirida (SIDA) mediante la terapia génica para conseguir que las células sean genéticamente resistentes a la infección que produce el SIDA. 

También, se están realizando esfuerzos por medio de esta terapia para producir una vacuna contra el cáncer, ya que en el caso del cáncer, se cree que la transformación de una célula normal en una célula maligna se debe a una serie de anomalías genéticas. 

Las células hepáticas se están tratando con esta terapia para ayudar al organismo a eliminar los excesos de colesterol que pueden conducir al infarto de miocardio. Con el tiempo, la terapia génica será útil para prevenir y tratar muchas enfermedades.

5.1.3 Farmacogenómica y farmacogenética
Una importante aplicación de los snap’s es la farmacogenética, que consiste en el estudio de cómo las diferencias genéticas entre humanos influyen en las respuestas frente a los medicamentos y cuyo objetivo es lograr, en un futuro, prescribir la medicina adecuada para un paciente en la dosis correcta. 

Existe un matiz conceptual entre la farmacogenómica y la farmacogenética. Mientras que la farmacogenómica se refiere a abordajes que tienen en cuenta las características de las secuencias genómicas, mediante una visión integradora que incluiría interacciones entre genes por ejemplo, la farmacogenética queda circunscrita a la detección de modificaciones de genes individuales en la respuesta a fármacos. El objetivo de la farmacogenómica es la creación de fármacos a medida para cada paciente y adaptados a sus condiciones genéticas. El medio ambiente, la dieta, estilo de vida y estado de salud, todo ello puede influir sobre la respuesta de una persona a un fármaco. Entender el funcionamiento genético se cree será la "llave" para crear drogas personalizadas con mayor eficacia y seguridad.

Según estimaciones de la industria farmacéutica, la reacción adversa frente a medicamentos mata por año 100.000 pacientes (solamente en los Estados Unidos) mientras que otros 2,2 millones experimentan algún tipo de reacción adversa.

Para algunos pocos casos, la farmacogenética ya comienza a ser una realidad. Por ejemplo, se ha desarrollado un test de ADN que permite identificar a los individuos que presentan snap’s asociados con la carencia de la enzima que metaboliza mercaptopurina, una droga que cura un tipo de leucemia infantil, pero que para aproximadamente el 10% de los niños tratados resulta tóxica, porque carecen de la enzima que la metaboliza. Una vez detectada la anomalía, es posible medicar a estos chicos, pero con una dosis muy baja del medicamento.

La farmacogenómica servirá, entre otras cosas, para optimizar el rendimiento de los fármacos, para dirigir el fármaco a la persona adecuada, para evitar efectos secundarios y para evitar costes, es decir, no trabajar con ensayo y error, sino dirigir el medicamento a la persona adecuada y a la patología adecuada. 

A pesar de la resistencia inicial ante todo lo nuevo, la farmacogenómica acabará por imponerse en menos de 20 años. No hay alternativa; además, existe la ventaja adicional de que se puede aplicar conceptos farmacogenómicos a un antibiótico, a un antiinflamatorio, a un cardiotónico, a un fármaco para los ojos o a una crema tópica y, por supuesto, a los medicamentos del sistema nervioso. De hecho, se está utilizando ya en la esquizofrenia, en la depresión, en la enfermedad del Alzheimer. Esto demuestra que la farmacogenómica es una ruta inevitable con la cual, tarde o temprano, la industria y la Medicina se tienen que encontrar. 

La ventaja de la farmacogenómica, en este sentido, es doble: por una parte, se centra en el diseño de medicamentos dirigidos a una enfermedad concreta que tiene un marcado carácter genético y, por otra parte, en el diseño de medicamentos que eviten toxicidades debido a un fallo metabólico. 
5.1.4 Toxicogenómica

Comprender y prevenir las enfermedades humanas es el objetivo primordial de la biomedicina, la salud ambiental y la salud pública. En el conocimiento de cómo los agentes físicos o químicos pueden causar daño o efectos adversos a los organismos vivos, la toxicología estudia desde los cambios sutiles en moléculas, células o tejidos hasta los resultantes en la muerte inmediata producto de la exposición al agente tóxico. En este sentido, el impacto que el ambiente tiene en el estado general de salud o enfermedad de los individuos es tan relevante como su constitución genética. 

Entonces, podemos decir que esta tecnología toxicogenómica consiste en la posibilidad de analizar miles de genes simultáneamente de un organismo expuesto a agentes tóxicos o con un padecimiento definido, para la búsqueda de:

1. genes de susceptibilidad al daño; 

2. de perfiles de expresión de genes que resulten en la generación de biomarcadores de exposición a un peligro ambiental, así como su grado de exposición;

3. de biomarcadores de efecto temprano, que identifiquen el desarrollo temprano de una enfermedad antes de que sean evidentes cambios clínicos típicos.

El potencial que arroja esta herramienta de análisis trae consigo sin embargo, diversas cuestiones éticas, legales y sociales que requieren un sabio y justo abordaje. 

5.2 Manipulación genética
La manipulación genética consiste en las técnicas dirigidas a modificar el caudal hereditario de alguna especie, con fines variables, desde la superación de enfermedades de origen genético (terapia genética) o con finalidad experimental (conseguir un individuo con características no existentes hasta ese momento).

Llegar a la posibilidad de realizar modificaciones en la composición hereditaria de una especie requiere una serie de pasos, de los cuales unos cuantos ya han sido dados.

El primero de ellos fue el descubrimiento del cromosoma humano, formado por ADN que conforma los genes, los cuáles a su vez se “ubican” en los cromosomas.

Relacionado con estos aspectos que estamos tratando, hay que hablar de la clonación. La clonación no es exactamente una forma de manipulación genética, puesto que no altera la estructura del genoma humano, sino que consiste en hacer una copia genética idéntica de otro ser. 

Por último podríamos mencionar las terapias con células madres, o la producción de vacunas con bacterias transgénicas, ya que en ambos procesos se utiliza la manipulación genética.

5.2.1 Clonación de genes

Es un proceso mediante el cual puede aislarse un gen de entre todos los genes diferentes que existen en un organismo, lo que permite realizar su caracterización. La clonación molecular es la base de la mayoría de los procedimientos de ingeniería genética y su estrategia básica consiste en trasladar el gen deseado desde un genoma grande y complejo hasta otro pequeño y sencillo.
La clonación se logra con la preparación de una batería de bacterias que contienen todos los genes distintos presentes en un organismo de manera que cada una de ellas contiene un solo gen. Esto se lleva a cabo efectuando cortes del ADN de un individuo. Otra alternativa es la de crear un conjunto de todas las secuencias de ADN expresadas en una célula específica mediante la producción de copias complementarias de ADN a partir del ARNm hallado en dichas células. En ambos casos, los fragmentos de ADN se unen a un vector, un virus bacteriano conocido como bacteriófago o a un ADN circular denominado plásmido, que se introduce en una bacteria de forma que cada una adquiere sólo una copia del vector y por tanto recibe sólo un fragmento de ADN.

Los grupos preparados de esta forma se pueden examinar para identificar la bacteria que contiene el gen objeto de estudio. Entonces, se toma esta bacteria y se hace crecer para producir un clon de bacterias idénticas. Como el vector que contiene el ADN insertado se replica siempre que la célula bacteriana se divide, se produce la cantidad suficiente de ADN insertado clonado necesaria para caracterizar el gen. De esta manera es posible estudiar los genes que codifican proteínas que tienen un interés especial, o aquellos cuya inactivación, consecuencia de una mutación, origina una enfermedad específica. Por ejemplo, podemos determinar su secuencia y la naturaleza de la mutación que da lugar a una enfermedad.

Con posterioridad, el gen se puede expresar en la célula bacteriana para producir la proteína específica que se puede emplear en el tratamiento de enfermedades como la diabetes mellitus (insulina) o el enanismo (hormona del crecimiento). Recientemente, se han podido introducir genes funcionales clonados en los individuos, para tratar una enfermedad de forma más directa. Es probable que el empleo de estos procedimientos de tratamiento genético con ADN clonado aumente en el futuro. 

El caso más conocido y con el cual de dio a conocer el tema de la clonación mundialmente, es el caso de la oveja Dolly. El nacimiento de la oveja Dolly causó un gran eco en los medios de comunicación de todo el mundo. Sin embargo, la clonación de esta oveja es fruto de varias décadas de experimentaciones e investigaciones en diversos laboratorios y de una técnica difícil y compleja. 
5.2.2 Terapias con células madre

Científicos interesados en investigaciones sobre el desarrollo embrionario, estudiando en el laboratorio cultivos celulares de ratas, descubrieron que algunas de estas células embrionarias, a las se denominó, células troncales, stem cells o células madre, tenían la capacidad de reproducirse y de diferenciarse formando células especializadas de cualquier tipo de tejidos, mediante un proceso (del que se conoce muy poco) durante el cual algunos de los genes resultan selectivamente inactivados y otros activados, en respuesta a ciertos estímulos.
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Posteriormente, en experiencias terapéuticas realizadas con ratas se logró, mediante transplante de estas células embrionarias, regenerar diferentes tipos de tejidos dañados.

Por ejemplo, en experiencias con ratones que han sufrido ataques cardíacos, se pudo observar que las células madre no se limitan a generar tejido cardíaco de forma descontrolada. Los investigadores han comprobado que las células proliferan ordenadamente, y construyen patrones normales de tipos celulares.

De esta forma, llamamos células progenitoras (o células madre) a aquellas que no se diferenciaron completamente y que tienen la capacidad de dividirse indefinidamente y de diferenciarse en uno o más tipos celulares específicos. Encontramos células progenitoras en embriones y en organismos adultos, pero ahora hablaremos de las primeras.

Hay células progenitoras que provienen del cigoto y puede dar origen no sólo a todas las células del organismo sino también a las estructuras necesarias para llevar a cabo la formación del embrión como la placenta, o cordón umbilical. Decimos, entonces, que son totipotenciales.

Las células derivadas del blastocisto, en cambio, son pluripotenciales ya que tienen la capacidad de dar origen a todos los tipos celulares presentes en el organismo, pero no pueden dar origen a la placenta o el cordón umbilical.

Los resultados de tales investigaciones constituyen una gran esperanza de curación para enfermedades en las que células, tejidos u órganos hayan resultado afectados por accidentes o enfermedades degenerativas, como ataques cardiacos, mal de Parkinson, diabetes, enfermedades del riñón, enfermedades neurológicas o esclerosis múltiple. 

5.2.3 Vacunas obtenidas mediante microorganismos transgénicos

Introducción

Los microorganismos se caracterizan por ser demasiado pequeños para poder ser observados a simple vista, siendo necesario emplear el microscopio para visualizarlos. Son microorganismos las bacterias, levaduras, protozoos, algas multicelulares, etc.

La introducción de ADN foráneo en un microorganismo da lugar a los microorganismos transgénicos. La mayoría de microorganismos transgénicos son bacterias unicelulares o levaduras.
Las bacterias y levaduras transgénicas se usan principalmente en la industria alimentaria, en la producción de aditivos alimentarios, aminoácidos, péptidos, ácidos orgánicos, polisacáridos y vitaminas. También se han aplicado en procesos de bioremediación y, en medicina, se emplean ampliamente para producir proteínas de interés como por ejemplo, la insulina.

Desarrollo de microorganismos transgénicos

Fabricar un transgénico unicelular es más fácil que producir una planta o animal transgénico, ya que en éstos hay que asegurar la presencia del nuevo ADN en todas las células del organismo. 

Para desarrollar una bacteria transgénica, el gen de interés se incorpora en un plásmido (ADN circular extracromosómico capaz de autoreplicarse) y se incuba junto con la bacteria bajo condiciones específicas que favorecen la entrada del plásmido en el interior de la bacteria. Si la bacteria retiene el plásmido y la proteína que expresa el gen de interés no resulta tóxica para su desarrollo, se obtiene una bacteria transgénica, con nuevas características determinadas por el gen introducido. La bacteria más utilizada es la Escherichia Coli (o E. Coli). 

No obstante y a pesar que su fácil manipulación, las bacterias no son siempre la mejor elección para producir proteínas humanas. Algunas de éstas no son funcionales si no están glicosiladas, es decir, si no se añaden azúcares a la cadena de aminoácidos, y este proceso no lo pueden llevar a cabo las bacterias. En estos casos se utilizan levaduras transgénicas, que sí son capaces de glicosilar. La producción de levaduras transgénicas implica también el empleo de plásmidos, siendo la levadura Saccharomyces cerevisiae (responsable, entre otros procesos, de la fermentación del pan) la especie más empleada.

Aplicaciones de los microorganismos transgénicos

· Investigación
Los microorganismos transgénicos son una herramienta de fundamental importancia en investigación. La introducción en bacterias de plásmidos que contienen un gen concreto a estudiar se realiza de forma rutinaria en los laboratorios, ya sea con el objeto de tener un stock de dicho gen (mediante el crecimiento de colonias que permiten tener gran cantidad de células que lo contienen) o para expresar una proteína de interés. Estas bacterias transgénicas ayudan a los científicos a entender mejor algunos procesos bioquímicos, la regulación de genes y su función. 

· Producción de proteínas en medicina
Como ya se ha comentado, se han desarrollado bacterias E.Coli capaces de producir insulina humana, imprescindible para pacientes diabéticos. Antes del empleo de bacterias transgénicas, la insulina se obtenía de vacas y cerdos, pero, como su estructura difería ligeramente de la variedad humana, en algunos casos provocaba una reacción alérgica. Las bacterias transgénicas han eliminado este problema. Asimismo, la levadura Saccharomyces cerevisiae se ha modificado genéticamente para obtener insulina humana.
También se han desarrollado bacterias transgénicas para producir la hormona del crecimiento, que se emplea para tratar a niños con enanismo. Otros usos en medicina de los microorganismos transgénicos son la producción de vacunas, anticuerpos, etc. Estos fármacos que se producen a través de microorganismos se denominan biofármacos.

6 ÉTICA Y SOCIEDAD
La información que genere el Proyecto del Genoma Humano no sólo va a permitir conocer las características genéticas de una persona, sino que también dará las bases para actuar sobre su genoma, pudiendo así utilizar la ingeniería genética con el fin de mejorar y alterar ciertas características biológicas, lo que a su vez permite buscar la descendencia más perfecta, eliminando a aquellos individuos que no cumplan con algunos de los estándares predeterminados por la misma sociedad. Esto implica que gracias a los conocimientos de los que se dispondrá, se podrá mejorar en algunos sentidos las condiciones de vida del ser humano. Sin embargo, se ha apreciado que también pueden ser dirigidos en contra del mismo hombre. Es aquí donde entra en juego el tema ético. 
Algunos de los conflictos éticos que surgirían serían: 

· La eugenesia, esto es, la creación artificial de embriones, a partir de la selección genética, para elegir el "hijo perfecto".

La historia de la eugenesia —desde principios del siglo pasado hasta los nazis y la reciente ola de "limpieza étnica"— sin duda constituye una advertencia de que quizá la humanidad no esté lista para el conocimiento genético que ahora poseemos. 
Seleccionar que bebes van a nacer, o clonar seres por su perfección atentaría contra la diversidad biológica y reinstalaría entre otras la cultura de una raza superior, dejando marginados a los demás (discriminación genética). El mito del ser humano inmortal y perfecto se asocia a la aplicación práctica de los conocimientos del mapa del genoma humano. 

¿Qué es lo específico de la humanidad? ¿Cuándo interviene la ciencia para modificar un genoma cuyo desarrollo llevó milenios? ¿Dónde está el límite 

entre cultura y naturaleza? ¿Qué intervención genética debe considerarse excesiva? Estas son las grandes preguntas éticas que nos presenta la nueva biología. 

· Se crearán conflictos dentro de las familias normales (sin cambios genéticos) ya que las personas no estarán de acuerdo con sus hijos no perfectos por lo que puede existir el rechazo familiar.
· Analizar la predisposición a determinadas enfermedades que posee un feto, es decir  un bebe que todavía no ha nacido pero que ya es considerado persona desde el momento de su concepción. Si este bebé tuviera alguna desventaja genética ¿querrán los padres tener a ese hijo? ¿tienen los padres el deber de evitar tener hijos con defectos genéticos?

· El genoma humano ayudaría a mejorar ciertas enfermedades como el Síndrome de Down (que es una falla en el cromosoma 21) o el Alzheimer, pero con este examen también se pueden mostrar enfermedades que uno podría llegar a desarrollar a lo largo de la vida, lo que llevaría a la discriminación genética. Muchas personas quedarían excluidos de los trabajos, compañías de seguro, seguro social, etc. Es obvio que la legislación sobre derechos humanos y civiles deberá ser actualizada para que contemple el caso de esta nueva clase de personas diagnosticadas, porque el mapa genético no debe ser utilizado para segregar, discriminar o invadir la privacidad de los seres humanos. 

· La cura de todas las enfermedades formaría personas que nunca morirían, causaría una sobre-población terrestre, falta de trabajo y grandes problemas. 

· Respecto de la terapia génica usada para tratar o curar trastornos genéticos se plantean las siguientes preguntas: ¿qué es una discapacidad o trastorno y quién decide acerca del mismo? ¿Las  discapacidades son enfermedades? ¿Deben ser curadas o prevenidas?

· También resta ver si toda la familia humana podrá tener un acceso equitativo a las aplicaciones de este saber o si, por el contrario, las desigualdades económicas se reflejarán una vez más en perjuicio de los eslabones más débiles de la sociedad mundial.
Obviamente que en un mundo en el que crece la pobreza y la inequidad, no parece sencillo asegurar un acceso igualitario a las tecnologías médicas que se desarrollarán a partir de este logro.

· Otro problema que trae este avance científico es la clonación ya que se podrá clonar a seres humanos. Sin embargo esto causa controversia ya que no sabremos que alma ni que personalidad podrían tener esos clones, ya que no serían humanos naturalmente.
· ¿Deben diagnosticarse las enfermedades genéticas incurables antes de que se manifiesten? ¿Existe el derecho a no enterarse?
· ¿Deberían hacerse los test genéticos aunque la información sea de poco valor de uso?
· ¿Qué hacer con la información de una persona que no sabe sobre su riesgo genético?
· ¿Es ético desoír la advertencia genética que indique la posibilidad de contraer algún tipo de enfermedad, al estar expuesto a un ambiente determinado que agrave el riesgo genético?
· Los test genéticos presintomáticos pueden proveer importante información pero, por otra parte, también pueden hacer muy difícil la vida de la gente, sobre todo, a medida que los test  se  abaraten y sea mayor el número de personas que recurran a ellos. Es innegable el valor de los avances científicos, pero estos pueden verse contrarrestados por el hecho real de que los nuevos conocimientos sólo servirán de angustia a las personas afectadas, a menos que tengan acceso a terapias adecuadas.

· Los portadores de genes recesivos pueden desear no tener descendencia.

Comité Ético HUGO 
Dentro de la Organización del Genoma Humano (HUGO) existe un Comité Ético HUGO, el cual tiene un programa de investigación denominado ELSI (siglas de Etical, Legal and Social Implications; en español: Implicaciones Éticas, legales y Sociales). Este programa fue creado en 1989 con el objetivo de anticipar las implicancias para los individuos y la sociedad del mapeo y la secuenciación del genoma humano, examinar aspectos éticos, legales y sociales del conocimiento genético, estimular las discusiones públicas y desarrollar opciones políticas y legislativas para asegurar que la información genética sea usada para beneficio de los individuos y de la sociedad. El Programa ELSI realiza investigaciones fundamentalmente en las áreas de:
· Privacidad y honradez en el uso y la interpretación de información genética;

· Integración de las tecnologías genéticas y de la información resultante en los sistemas de salud;

· Diseño ético de la investigación genética;

· Educación pública y profesional (se desarrollan programas especiales para profesionales de la salud, jueces, periodistas, políticos, para la escuela media y el público en general)

Entre los principios éticos que el Programa ELSI estableció para el desarrollo del Proyecto Genoma Humano figuran: 

· Reconocimiento de que el genoma humano es patrimonio común de la humanidad.

· Adhesión a las normas internacionales de derechos humanos.

· Aceptación y defensa de la libertad y la dignidad humanas.

· Respeto por los valores, las tradiciones, la cultura y la integridad de los participantes cuyo ADN sea secuenciado.

Confidencialidad de la información genética

Es necesario garantizar la confidencialidad de las características genéticas del cada individuo ya que así garantizamos el derecho a no saber aquellas enfermedades a las que se puede estar predispuesto. Este descubrimiento podría aumentar las enormes diferencias que existen actualmente entre los países de primer mundo y los del tercer mundo. 
Será importante respetar a los derechos del individuo, al tiempo que avanza el conocimiento científico del genoma y sus aplicaciones en la medicina. 

El 11 de noviembre de 1997 la UNESCO aprobó la Declaración Universal sobre el Genoma Humano y los derechos humanos. La Declaración se inicia proclamando simbólicamente al genoma humano como el patrimonio de la humanidad. En este texto se prohíbe toda forma de discriminación de una persona a causa de su patrimonio genético. Las Partes en esta declaración protegerán al ser humano en su dignidad y su identidad y garantizarán a toda persona, sin discriminación alguna, el respeto a su integridad y a sus demás derechos y libertades fundamentales con respecto a las aplicaciones de la biología y la medicina.
7 OPINIÓN RELIGIOSA
Con el objetivo de conocer las opiniones de la Iglesia Católica sobre la decodificación del Genoma Humano, he realizado una entrevista, que se encuentra transcripta en el apéndice, a un párroco de la ciudad de Villa María. Su nombre es Ariel Manavella, y conoce mucho sobre bioética, por lo cual accedió a contestar mis preguntas.
Gracias a esta entrevista pude obtener el punto de vista religioso sobre los dilemas éticos que surgieron a partir del Genoma Humano. En ella, Ariel me comentó que está de acuerdo con el PGH, ya que según su criterio este es un estudio científico muy valioso e importante que puede mejorar la vida de las personas y comprender el insondable misterio de la persona humana. Sin embargo, para él no todo lo relacionado a este proyecto es bueno, como por ejemplo la eugenesia, una de las posibles consecuencias del PGH.

Además, en su  opinión, la tecnología y la ciencia tienen que respetar la dignidad humana, porque al no hacerlo la intervención genética podría ser considerada excesiva, ya que reduciría la persona a lo biológico y estructural.
Ariel, también está en desacuerdo con los padres que evitan tener hijos con defectos genéticos, porque ellos no tienen ese derecho, sino que es el hijo el que tiene  el derecho de ser amado y acogido con al inmensa novedad que aporta su ser.

Finalmente, con respecto al conocimiento que una persona puede tener de las enfermedades que tiene predisposición a padecer, e comentó que la persona no tiene que ver esto como una amenaza, sino como una posibilidad de preparase, de prevenir las enfermedades y de hacerse fuerte ante la adversidad.

En cuanto a la opinión de la Santa Sede sobre el genoma humano, podemos mencionar algunos fragmentos del “Discurso de Juan Pablo II al grupo de trabajo sobre el genoma humano, organizado por la Academia Pontificia de Ciencias” (realizado el sábado 20 de noviembre de 1993):

“…deseo manifestar mi aprecio por los grandes esfuerzos de numerosos científicos, investigadores y médicos que se dedican a descifrar el genoma humano (…) Hay que alentar esos estudios con la condición de que abran nuevas perspectivas de curación y de terapias génicas, que respeten la vida y la integridad de las personas, y busquen la protección o la curación individual de los pacientes, nacidos o por nacer, afectados por patologías casi siempre mortales. Sin embargo, no se debe ocultar que esos descubrimientos corren el riesgo de ser utilizados para seleccionar embriones, eliminando los que están afectados por enfermedades genéticas o los que presentan caracteres genéticos patológicos…”
“…Pero conviene recordar que, aunque la ciencia tenga la capacidad de explicar el funcionamiento biológico y las interacciones entre las moléculas, no podría enunciar por sí sola la verdad última y proponer la felicidad que el hombre anhela alcanzar, ni dictar los criterios morales para llegar al bien…” 

“…El proyecto de descifrar las secuencias del genoma humano y estudiar su estructura macromolecular para establecer el mapa génico de cada persona, pone a disposición de los médicos y los biólogos conocimientos, algunas de cuyas aplicaciones pueden ir más allá del campo médico; puede hacer que sobre el hombre se ciernan amenazas terribles. Baste recordar las múltiples formas de eugenismo o de discriminación, ligadas a la posible utilización de la medicina preventiva (…) Así pues, el primer criterio moral, que debe guiar toda investigación, es el respeto al ser humano sobre el que se realiza la investigación…”
“…No corresponde a la Iglesia establecer los criterios científicos y técnicos de la investigación médica. Sin embargo por su misión y su tradición secular, si le compete recordar los límites dentro de los cuales toda actividad es un bien para el hombre, porque la libertad debe ordenarse siempre hacia el bien…”
 “…La Iglesia desea recordar a los legisladores la responsabilidad que les incumbe en materia de protección y promoción de las personas, pues los proyectos de análisis del genoma humano abren caminos ricos en promesas, pero implican muchos riesgos…”
8 TRABAJO DE CAMPO
Objetivos: el siguiente trabajo de campo se ha realizado a fin de averiguar el conocimiento e interés que posee la población de Marcos Juárez sobre la decodificación del genoma humano y determinar así, si son conscientes o no de los beneficios de este gran avance científico, y las los dilemas éticos y religiosos que conlleva.

8.1 Encuesta: modelo

La encuesta, cuyo modelo se adjunta en el apéndice, comprende ocho (8) ítems imprescindibles para realizar una investigación primaria en base a los objetivos propuestos.

La misma está destinada a una población que comprende adolescentes (alumnos de 3º año del CBU y de 4º, 5º y 6º año del Ciclo de Especialización) y adultos. Con esta encuesta se procura establecer diferencias entre una población que esté cursando el nivel medio y otra que no esté comprendida en un ciclo escolar.

8.1.1 Resultados numéricos y gráficos

Aplicada la encuesta a 100 personas, se obtuvieron los siguientes resultados.

Ítem 1: Al consultar si sabe lo que es el genoma humano, responden que
	
	Adolescentes
	Adultos

	SÍ
	25/50

(50%)
	36/50

(72%)

	NO
	25/50

(50%)
	14/50

(28%)
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Ítem 2: Al preguntar si conocen la importancia de la decodificación del genoma humano para la solución de enfermedades genéticas como la diabetes y algunos tipos de cáncer, el 61% que respondió afirmativo en la pregunta anterior dice:
	
	Adolescentes
	Adultos

	SÍ
	20/25

(80%)
	29/36

(80.6%)

	NO
	5/25

(20%)
	7/36

(19.4%)
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Ítem 3: En cuanto si escucharon hablar del Proyecto Genoma Humano, el total de encuestados responde:
	
	Adolescentes
	Adultos

	SÍ
	17/50

(34%)
	28/50

(56%)

	NO
	33/50

(66%)
	22/50

(44%)
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Ítem 4: Con respecto al medio de comunicación donde lo escucharon nombrar, los 45 que respondieron afirmativo en el inciso anterior dicen:
	
	Diarios
	Revistas
	Televisión
	Radio
	Internet
	Otros

	Adolescentes
	4/17

(23.53%)
	7/17

(41.18%)
	12/17

(70.59%)
	2/17

(11.76%)
	7/17

(41.18%)
	2/17

(11.76%)

	Adultos
	12/28

(42.86%)
	9/28

(32.14%)
	25/28

(89.29%)
	11/28

(39.29%)
	2/28

(7.14%)
	2/28

(7.14%)
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Ítem 5: Al consultar si tienen suficiente información sobre el tema, responden:

	
	Adolescentes
	Adultos

	SÍ
	1/17

(5.88%)
	5/28

(17.86%)

	NO
	16/17

(94.12%)
	23/28

(82.14%)
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Ítem 5: 

· Sobre si están al tanto de las implicancias éticas que conlleva el Proyecto Genoma Humano y las consecuencias que pueden surgir de este, afirman que:
	
	Adolescentes
	Adultos

	SÍ
	4/17

(23.53%)
	11/28

(39.29%)

	NO
	13/17

(76.47%)
	17/28

(60.71%)
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· las 15 personas que respondieron que SI en el ítem anterior, fundamentan sus respuesta en que

	
	Adolescentes
	Adultos

	Conocen los dilemas religiosos que hay con respecto al tema
	2/4

(50%)
	0/11

(0%)

	Creen que el proyecto debe seguir adelante, pero que este debe ser controlado, para asegurar el respeto a la dignidad humana
	3/4

(75%)
	4/11

(36.36%)

	Opinan que el proyecto es un riesgo, porque en la actualidad no se respetan los derechos de la persona
	1/4

(25%)
	1/11

(9.09%)

	Dentro de cierto contexto ético y cristiano lo aceptan
	0/4

(0%)
	5/11

(45.45%)

	No están de acuerdo con la intervención de la Iglesia en el Proyecto Genoma Humano
	0/4

(0%)
	1/11

(9.09%)

	Tienen miedo de las consecuencias que puedan surgir, y de que los intereses económicos prevalezcan sobre los valores éticos
	0/4

(0%)
	1/11

(9.09%)
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Tienen miedo de las consecuencias que puedan surgir, y de que los intereses económicos

prevalezcan sobre los valores éticos

Ítem 7: En cuanto a que opina sobre la manipulación genética del genoma humano para la solución de enfermedades incurables, responden que
	
	Adolescentes
	Adultos

	La manipulación genética es un gran avance científico que debería seguir adelante solo si es para la cura de enfermedades
	10/17

(58.82%)
	14/28

(50%)

	Están de acuerdo con esta nueva tecnología, siempre y cuando esta no implique modificaciones en el desarrollo humano
	1/17

(5.88%)
	0/28

(0%)

	No conocen demasiado del tema para opinar
	6/17

(35.30%)
	5/28

(17.86%)

	Tendría que tener más difusión
	2/17

(11.76%)
	0/28

(0%)

	Están de acuerdo con esta nueva tecnología, siempre y cuando no se manipulen embriones
	0/17

(0%)
	1/28

(3.57%)

	Rechazan la manipulación, y sostienen que no se puede ir en contra de la naturaleza
	0/17

(0%)
	2/28

(7.14%)

	La aceptan, siempre que esta siga las normas de la bioética
	0/17

(0%)
	7/28

(25%)
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Ítem 8: Al consultarles al total de encuestados si les gustaría saber más del tema, expresan que

	
	Adolescentes
	Adultos

	SÍ
	49/50

(98%)
	46/50

(92%)

	NO
	1/50

(2%)
	4/50

(8%)
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8.1.2 Interpretación o conclusión

Con los resultados obtenidos se puede determinar que menos de la mitad de los encuestados no sabe los que es el genoma humano. Además, se puede observar que los adultos saben más del tema que los adolescentes. Sin embargo, la mayoría de las personas que sí conocen el significado del genoma, están al tanto de la importancia de la decodificación de este para la solución de enfermedades genéticas.

Cuando se pregunta si escucharon hablar del Proyecto Genoma Humano, solo la mitad, aproximadamente, responde afirmativamente. En este caso, también se observa que más de la mitad de los adolescentes encuestados no conoce dicho proyecto, mientras que los adultos están un poco más informados. 

Con respecto al medio de información donde lo escucharon nombrar, es evidente, que la televisión (en ambos casos, adultos y adolescentes) ha predominado sobre otras formas de comunicación como revistas y diarios. Por detrás de estos últimos podemos encontrar Internet, en el caso de los adolescentes, y la radio, en adultos; solo un pequeño porcentaje ha seleccionado otros medios de comunicación en lugar de los ya mencionados. También es notorio, que la mayoría de los que escucharon hablar del proyecto no tienen suficiente información sobre el tema. 

Acerca de las implicancias éticas que conlleva el Proyecto Genoma Humano y las consecuencias que puedan surgir de este, muy pocos adolescentes conocen del tema, mientras que los adultos poseen un conocimiento mayor, pero su porcentaje sigue si ser significativo. También se les pide una opinión sobre el tema, frente a lo un gran porcentaje responde que el proyecto debe seguir adelante, pero que este debe ser controlado, para asegurar el respeto a la dignidad humana; y que dentro de cierto contexto ético y cristiano lo aceptan. En cambio, un pequeño porcentaje ha dado otras opiniones.

En cuanto a la manipulación genética para la cura de enfermedades, un gran cantidad de personas opina que la manipulación genética es un gran avance científico que debería seguir adelante solo si es para la cura de enfermedades, otros no conocen demasiado del tema para opinar; un 25% la acepta siempre que esta siga las normas de la bioética y una minoría dio otras opiniones.

Finalmente, los resultados demuestran un importante porcentaje, ya sea en adultos o en adolescentes, al que le interesaría saber más del tema.  

8.2 Entrevista: conclusiones
He realizado dos entrevistas, una de ellas al Padre Ariel Manavella, y la otra al Lic. Alberto Díaz, actual Director del ProTIT (Programa de Transferencia e Innovación Tecnológica) de la Universidad Nacional de Quilmes.
Como ya me he referido a la entrevista del Padre Ariel en el Capítulo 7, aquí solo mencionaré las conclusiones obtenidas a partir de la entrevista a Alberto Díaz.

Este señor es Licenciado en Ciencias Químicas, y ha sido director de varios Centros de Investigación y empresas de biotecnología; también ha recibido el Premio Innovación en Biotecnología y otro de la Academia Nacional de Medicina. Por lo tanto, decidí contactarme con él para realizarle una entrevista.
Me comentó que conoce mucho acerca del Proyecto Genoma Humano, por haber leído mucho sobre este tema y haber conversado con el Dr. John Sulston, premio Nóbel del 2002 y uno de los que fueron directores del PGH.

Si bien no realiza investigaciones científicas, ha trabajado en la creación de diagnósticos moleculares para enfermedades genéticas o enfermedades en general, y también en difundir y discutir los beneficios y riesgos que puede traer el PGH.

Según su criterio, los temas éticos, sociales y legales referidos a este proyecto deben tenerse en cuenta, para poder ser controlados. Con respecto a los intereses económicos del PGH, opina que estos deben ser regulados, porque sino podrían llegar a perjudicar los objetivos del mismo. También, está en desacuerdo con el patentamiento de los genes en sí, y opina que nuestro país no tuvo en cuenta su desarrollo económico y el de sus industrias, al modificar la ley de patentes.
Además, cree que el PGH revolucionó toda la biología y la medicina. Sin embargo, sostiene que la decodificación del genoma humano no podrá, en un futuro, controlar las enfermedades genéticas, sino que solo reducirá sus impactos. 

8.3 Propuesta

Con el trabajo de campo, se ha demostrado que casi la mitad de la población de Marcos Juárez no sabe lo que es el genoma humano, pero los que saben no conocen mucho sobre el tema, o tienen una idea errada de lo que realmente significa la decodificación del genoma humano. Por este motivo, pienso que es indispensable mantener a la población bien informada, no sólo acerca del Proyecto Genoma Humano, sino también de sus posibles consecuencias éticas, religiosas y principalmente médicas.

Por lo tanto propongo informar a la población de Marcos Juárez sobre este tema. Para ello he mandado una carta de lector a la revista La Nación pidiendo la publicación de un artículo sobre el Proyecto Genoma Humano. Si bien mi carta ha sido publicada (como se puede observar en la imagen), todavía no he observado que ninguna respuesta a mi petición, por parte de los editores de la revista. 
Luego, he decidido diseñar folletos de información sobre la decodificación del genoma humano y su importancia médica, a través de su distribución a la población de Ms. Jz., podría lograr mi propuesta.
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CONCLUSIÓN
Actualmente, en el mundo de la biotecnología, de la genética, de la genómica, entre otros, uno de los temas de interés es el genoma humano, mejor dicho, su decodificación.

Solo al poder entender como funciona una célula, qué es el ADN y para qué sirven las proteínas, es posible comprender la magnitud de este descubrimiento.

Si bien el genoma fue decodificado en el 2003, todavía se siguen planificando sus posibles aplicaciones en medicina. Es increíble pensar que en tan solo unos años toda nuestra información genética estaría contenida en un gene chip, que podríamos saber que enfermedades somos propensos a padecer en el futuro, que sabríamos si nuestro hijo nacerá sano o si tendrá alguna desventaja genética. Los objetivos de las actualmente llamadas empresas genómicas no tienen límites, ¿o si los tienen?... 

Junto con la decodificación del genoma humano no solo nació la genómica, también nacieron los intereses económicos, los dilemas éticos y sociales, y nuevas leyes relacionadas con el patentamiento de los genes.

Muchas preguntas han surgido, y con ellas ninguna respuesta. Muchas esperanzas han surgido, y todavía ninguna se ha concretado definitivamente. La decodificación del genoma es todavía muy reciente, faltan muchos años para poder llegar a ver los verdaderos beneficios de este suceso; pero ya se sabe que sin dudas el genoma será la solución para la cura de enfermedades genéticas.
Con mi trabajo de campo he descubierto que de la población de Marcos Juárez son muy pocos los que verdaderamente tienen información sobre el tema. Es necesario que la gente esté informada, porque en unos años la medicina y la biología cambiarán completamente, los intereses económicos y los dilemas éticos serán cada vez mayores; pero la persona y su dignidad siempre estarán en el medio de esta cuestión.
Finalmente, puedo asegurar que se han cumplido los objetivos propuestos al comenzar el trabajo, porque logré no solo interiorizarme con el tema elegido, sino también aprender a realizar trabajos de investigación. Espero que mi monografía haya sido de interés para quien la haya leído. Tengamos presente que la revolución científica todavía no ha comenzado…
ANEXO
Proyecto Diversidad del Genoma Humano

En 1992, algunos científicos propusieron incorporar al Proyecto Genoma Humano el estudio de las variaciones genéticas (ver capítulo 3.1.1. Genoma Humano: “el libro de la vida”) entre todos los grupos humanos: Proyecto Diversidad del Genoma Humano (PDGH). Estos científicos elaboran también un Protocolo Ético Modelo para la Recolección de Muestras de ADN. La propuesta del protocolo del comité estadounidense del PDGH estableció entre sus objetivos: 

“El Proyecto es un esfuerzo internacional para colectar, preservar, analizar, y hacer disponible material genético e información etnográfica sobre gente de todo el mundo. El proyecto espera que su trabajo se traduzca en adelantos en la comprensión del desarrollo biológico y la historia de nuestra especie y últimamente en ka comprensión y  tratamiento de numerosas enfermedades con componente genéticos […].”

El PDGH generó numerosas críticas y no se ha concretado, aunque existen registros parciales en algunos países, debido a una serie de complejos problemas éticos y legales tales como derechos de propiedad intelectual, tratamiento hacia pueblos indígenas y consentimiento de personas donantes de ADN.

Proyecto Genoma para la Vida

Como los genomas poseen diferentes tipos de información –la codificada que se traduce en la producción de proteínas, la de las instrucciones para orquestar su desarrollo y las que permitan regular un complejo sistema de redes biológicas-, la secuenciación del genoma humano es solo el inicio de la denominada revolución genómica, de modo que los próximos y muy ambiciosos pasos, entre otros, son los siguientes:

· Desarrollar sistemas que permitan reducir drásticamente el costo de secuenciar un genoma, permitiendo de esta manera que se convierta en análisis médico de rutina para detectar un gran número de enfermedades.

· Estudiar la interacción de genes entre sí y con el conjunto de las proteínas dentro de la célula.

· Estudiar la interacción entre células, en los organismos pluricelulares. 

· Estudiar la interacción con los organismos en el medio.

Son varias las instituciones académicas que han comenzado a desarrollar proyectos en este sentido. Uno de ellos presentado en 1999, es el denominado Proyecto Genoma para la Vida(GTL) liderado por el Departamento de Energía de los Estados Unidos (DOE). 
Los cromosomas humanos y su relación con las enfermedades genéticas

La información genética de los 23 cromosomas humanos ha sido secuenciada, y por lo tanto se ha podido asociar cada cromosoma a algunas de las miles enfermedades genéticas:  
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· Cromosoma 1:

El cromosoma 1 (el cromosoma humano más grande) tiene la mayor cantidad de genes (2.968), es responsable de 350 enfermedades conocidas y portador del 8 % de toda la información genética. Algunas de las enfermedades debidas a mutaciones en el cromosoma 1 son:

· Melanoma Maligno: es la forma menos común y más mortal de cáncer de piel.

· Cáncer de próstata: es un tumor maligno dentro de la glándula prostática.

· Glaucoma: se caracteriza por una elevación de la presión intraocular hasta un nivel que produce un daño irreversible en las fibras del nervio óptico.

· Enfermedad de Gaucher: trastorno en el que se depositan cantidades anormales de glucocerebrósido (un componente de la membrana de los glóbulos rojos y blancos) en varios tejidos del organismo.

· Alzheimer: es la causa de demencia más frecuente en la población anciana, representa entre un 50% y 80% del total de las demencias.  

· Porfiria cutánea tardía: se caracteriza por lesiones cutáneas crónicas, en relación con la exposición de la piel a la luz. No cursa ni con dolores abdominales ni con alteraciones neuropsiquiátricas agudas. 

· Enfermedad de Parkison: patología neurodegenerativa caracterizada por producir alteraciones motoras y rigidez.

· Cromosoma 2:

Contiene más de 2500 genes con más de 240 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 2 son: 

· Temblor esencial: trastorno neurológico que produce temblores durante el movimiento sin una causa identificable.

· Cáncer de colon y recto: el colon y el recto son parte del intestino grueso. Los cánceres en estas partes, que algunas veces son denominados juntos como “cáncer colorrectal”, nacen del recubrimiento del intestino grueso.

· Enfermedad de Parkinson 

· Anemia de Fanconi: es una enfermedad hematológica rara,en la que se desarrolla de forma gradual una disminución de las tres series celulares sanguíneas (pancitopenia) hematocitos (glóbulos rojos) , leucocitos (blancos) y plaquetas.
· Síndrome de Waardenberg: es un trastorno que se presenta como un mechón de pelo que crece carente de pigmentación en el frente de la cabeza o ausencia de pigmentación en un iris.

· Cromosoma 3:

Contiene aproximadamente 1900 genes con 200 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades debidas a mutaciones en el cromosoma 3 son:

· Cáncer de pulmón microcítico: es un tipo de tumor pulmonar que afecta a un tipo de células denominadas pequeñas, de ahí su calificativo.

· Enfermedad de Von Hippel- Lindau: se caracteriza por el crecimiento anormalde los vasos sanguíneos en ciertas partes del cuerpo. Es uno de los cánceres  hereditarios más frecuentes.

· Cáncer de colon

· Anemia de Fanconi

· Síndrome de Bernard-Soulier

· Temblores esenciales

· Cromosoma 4

Contiene aproximadamente 1600 genes con unos 190 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 4 son: 

· Enfermedad de Huntington: se trata de una degeneración neurológica hereditaria caracterizada por movimientos corporales anormales, demencia y problemas psiquiátricos.

· Enfermedad de Parkinson

· Enfermedad poliquística del riñón: enfermedad hereditaria del riñón que produce un agrandamiento de estos órganos debido a la formación de múltiples quistes.

· Acondroplasia: es una enfermedad genética rara, del grupo de las displasias que se caracteriza por: macrocefalia (cabeza inusualmente grande), una frente prominente y un puente nasal plano o deprimido, enanismo, abdomen y nalgas inusualmente prominentes, y manos.  

· Fibrodisplasia osificante progresiva: patología que provoca una miositis osificante de ciertos tejidos blandos, es decir partes del cuerpo como músculos o tendones se osifican, se convierten en hueso.

· Síndrome de Fraser

· Síndrome de Ellis-van Creveld

· Cromosoma 5:

Contiene aproximadamente 1700 genes con unos 180 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 5 son: 

· Atrofia muscular espinal: grupo de enfermedades neuromusculares hereditarias en las cuales se produce una destrucción de las neuronas que controlan los movimientos musculares.

· Carcinoma del endometrio: es el cáncer más común del aparato genital femenino. El endometrio es el revestimiento interno del útero.

· Asma: es una enfermedad inflamatoria del aparato respiratorio que provoca dificultad en la respiración.

· Calvicie masculina 

· Displasia diastrófica 

· Síndrome de Cockaine

· Cromosoma 6

El cromosoma 6 tiene el mayor conglomerado de ARN de transferencia y su gran cantidad de genes inmunitarios, además de ayudar al desarrollo de tratamientos contra las enfermedades, lo convierten en un elemento de gran importancia para la medicina de transplantes.

Contiene unos 1900 genes con unos 170 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 6 son:

· Hemocromatosis: patología que se caracteriza por una acumulación de hierro que resulta tóxica para el organismo.

· Dislexia: es la incapacidad para leer o expresarse debido en un defecto en la habilidad para procesar símbolos gráficos.

· Diabetes: es una enfermedad caracterizada por niveles altos de azúcar en sangre provocadas por la falta y/o resistencia a la insulina.

· Esquizofrenia: es un trastorno psiquiátrico cuyos síntomas más característicos son las alucinaciones, ideas delirantes e incapacidad emocional. 

· Ataxia espinocerebelosa 

· Hiperplasia adrenal congénita por deficiencia de 21-hidroxilasa 

· Epilepsia: es una enfermedad crónica de causas diversas, caracterizada por crisis recurrentes debidas a una descarga excesiva de las neuronas cerebrales, asociadas eventualmente con diversas manifestaciones clínicas y paraclínicas.

· Síndrome de Zellweger

· Parkison

· Cromosoma 7:

Contiene aproximadamente 1800 genes con unos 150 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 7 son:

· Fibrosis quística: es una enfermedad hereditaria que provoca importantes problemas respiratorios y digestivos.

· Diabetes

· Obesidad severa: es una enfermedad caracterizada por un peso 50% mayor al peso ideal.

· Síndrome de Pendred 

· Síndrome de Williams

· Cromosoma 8:

Contiene unos 1400 genes, con unos 140 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 8 son:

· Anemia hemolítica: falta de glóbulos rojos debido a que se destruyen más rápidamente de lo que la médula ósea puede producirlos.

· Linfoma de Burkitt: es un tumor de las glándulas linfáticas del tipo no Hodgkin. 

· Síndrome de Werner

· Cromosoma 9:

Contiene unos 1400 genes con unos 130 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 9 son: 

· Melanoma maligno

· Cardiomiopatía dilatada: es un grupo de trastornos en los que el músculo del corazones debilita y no puede bombear sangre con eficiencia.

· Ataxia de Friedrich

· Enfermedad de Tangier

· Esclerosis tuberosa: es una enfermedad genética rara multisistémica (afecta a varios órganos), su característica principal son los nódulos de Pringle (tumores benignos de tamaño variable de color amarillento), convulsiones, y retraso mental, pueden incluir retraso del desarrollo.

· Cromosoma 10:

Contiene unos 1400 genes con más de 130 millones de pares de bases. Algunas enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 10 son: 

· Cataratas: es un área nublada u opaca en el cristalino.

· Enfermedad de Refsum: es una enfermedad poco común del metabolismo de las grasas que provoca ceguera, perdida de audición y alteraciones neurológicas.

· Atrofia: la atrofia muscular es la disminución de la masa muscular y el desgaste de los tejidos musculares.

· Síndrome de Dubin-Johnson

· Hiperplasia adrenal 

· Cromosoma 11:

Contiene aproximadamente 2000 genes con unos 130 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 11 son: 

· Anemia falciforme: es un trastorno hereditario caracterizado por la anemia crónica y por episodios periódicos de dolor.

· Síndrome del QT largo: es una enfermedad cardiaca congénita y rara, caracterizada por las arritmias ventriculares.

· Diabetes 

· Neoplasia endocrina múltiple: es una enfermedad hereditaria en la que se producen tumores en ciertas glándulas.

· Enfermedad de Best

· Acromegalia: enfermedad endocrinológica muy rara. Se debe a la secreción excesiva de hormona del crecimiento; se caracteriza por el aumento desproporcionado de las extremidades, dolores articulares y alteración de las proporciones faciales por aumento de las partes acras.

· Múltiples displasias endocrinas (MEN-1)

· Cromosoma 12:

Contiene aproximadamente 1600 genes con 130 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 13 son:

· Fenilcenoturia: es un trastorno heredado que afecta la química del organismo y que, si no se trata oportunamente, provoca retraso mental. 

· Raquitismo: es un trastorno de la niñez que involucra el reblandecimiento y debilitamiento de los huesos, ocasionado principalmente por la falta de vitamina D, de calcio o fosfato.

· Enfermedad intestinal inflamatoria: incluye dos trastornos intestinales: la Colitis Ulcerativa y la Enfermedad de Crohn que se caracterizan por importantes alteraciones intestinales.

· Síndrome de Zellweger, 

· Hipertensión esencial

· Linfoma de células B, no de Hodgkin: los linfomas son un conjunto de enfermedades cancerosas que se desarrollan en el sistema linfático, que también forman parte del sistema inmunológico del cuerpo humano.

· Cromosoma 13:

Contiene unos 800 genes con 120 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones en el cromosoma 13 son: 

· Cáncer de mama: es el tumor maligno más frecuente de la mujer. Afecta a las glándulas mamarias.

· Retinoblastoma: es un cáncer de la retina que generalmente afecta a niños menores de 6 años.

· Enfermedad de Wilson: patología hereditaria producida por un exceso de cobre en el organismo.

· Cromosoma 14:

Contiene aproximadamente 1200 genes correspondientes a unos 100 millones de pares de bases. Algunas enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 14 son:

· Leucemia: es un tipo de cáncer que provoca un aumento de la producción de glóbulos blancos en la médula ósea.

· Alzheimer

· Enfermedad de Niemann-Pick: concretamente se trata de un déficit de la enzima esfingomielinasa. Las cuatro formas de la enfermedad de Niemann-Pick se caracterizan por una acumulación de esfingomielina y colesterol en las células, particularmente en las células de órganos importantes como el hígado y el bazo.

· Síndrome de Krabbe

· Bocio familiar 

· Retinitis pigmentaria

· Cromosoma 15:

Contiene aproximadamente 1200 genes que equivalen a unos 100 millones de pares de bases. Algunas enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 15 son: 

· Síndrome de Marfan: es un trastorno hereditario del tejido conectivo que afecta los sistemas esquelético y cardiovascular, ojos y piel.

· Epilepsia juvenil: es un trastorno cerebral que involucra convulsiones recurrentes.

· Enfermedad de Tay-Sachs: es una enfermedad rara que afecta al sistema nervioso central.

· Síndrome de Angelman

· Síndrome de Prader-Willi: enfermedad que produce obesidad, talla baja, criptorquidia y alteraciones en el aprendizaje tras una etapa de hipotonía muscular pre- y postnatal, dando la impresión de una lesión cerebral severa.

· Cromosoma 16:

Contiene aproximadamente 1300 genes que equivalen a unos 90 millones de pares de bases Algunas enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 16 son: 

· Enfermedad poliquística de riñón

· Talasemia: es una enfermedad hereditaria en la que se produce un defecto en la síntesis de la hemoglobina.

· Enfermedad de Crohn : es una enfermedad crónica autoinmune en la cual el sistema inmunológico del individuo ataca su propio intestino produciendo inflamación.

· Síndrome de Richner-Hanhart 

· Tirosinemia

· Cromosoma 17:

Contiene aproximadamente 1600 genes que equivalen a unos 80 millones de pares de bases Algunas enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 17 son: 

· Proteína supresora de tumores: son moléculas encargadas de reparar los daños en el ADN que podrían producir células tumorales.

· Cáncer de mama

· Retinitis pigmentosa: un grupo de trastornos hereditarios del ojo que causan una reducción gradual de la habilidad visual.

· Osteoporosis: es un trastorno asociado a la menopausia y la senectud que se caracteriza por la pérdida de la masa ósea.

· Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth

· Cromosoma 18:

Contiene unos 600 genes, con unos 70 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del gen 18 son: 

· Cáncer de páncreas: el más habitual se produce en el revestimiento del conducto pancreático.

· Diabetes

· Síndrome del túnel carpiano: es una patología ocasionada por la compresión del nervio mediano en la muñeca, que puede derivar en entumecimiento, cosquilleo, debilidad, o atrofia muscular en la mano y dedos.

· Enfermedad de Parkinson

· Deficiencia en glucocorticoides

· Sarcoma sinovial 

· Linfoma/Leucemia de células B

· Cáncer colorectal 

· Obesidad autosómica dominante

· Cromosoma 19:

Contiene más de 1700 genes con unos 60 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del gen 19 son: 

· Distrofia miotónica: es el tipo de distrofia muscular más común en adultos. Debilita y reduce el tamaño de los músculos.

· Aterosclerosis: se trata de una acumulación de rasas en las paredes de los vasos sanguíneos que puede provocar infartos de miocardio y cerebrales.

· Hipertermia maligna: se caracteriza por la respuesta exagerada del metabolismo (actividad muscular, consumo de energía…) a ciertos anestésicos.

· Alzheimer

· Neuropatía de Déjerine-Sottas

· Enfermedad de Hirschsprung

· Retinitis pigmentaria

· Síndrome de Peutz-Jeghers

· Cromosoma 20:

Contiene unos 900 genes que corresponden a unos 60 millones de pares de base. Algunas enfermedades asociadadas a mutaciones del cromosoma 20 son:

· Inmunodeficiencia severa combinada: es un conjunto de trastornos hereditarios que reducen la capacidad de los glóbulos blancos para combatir las infecciones.

· Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob: una de las variantes de esta enfermedad es el mal de las vacas locas. Se acumulan proteínas en el cerebro que provocan la muerte neuronal.

· Diabetes insípida

· Cáncer de colon

· Hipertensión esencial 

· Resistencia insulínica

· Obesidad severa

· Epilepsia

· Cromosoma 21:

Contiene unos 400 genes con más de 40 millones de pares de bases. Algunas de las enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 21 son 

· Enfermedad poliglandular autoinmune: Es la asociación entre diabetes insulinodependiente, afectación de glándula tiroides y una enfermedad no endocrina.

· Esclerosis lateral amiotrófica: es una enfermedad neuromuscular en la que las células nerviosas que controlan el movimiento de la musculatura voluntaria, disminuyen su funcionamiento y mueren, provocando debilidad y atrofia muscular.

· Enfermedad de Alzheimer

· Cromosoma 22:

Contiene más de 800 genes con unos 40 millones de pares de bases. Algunas de la enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma 22 son:

· Sarcoma de Ewing: es un tipo específico de tumor óseo maligno que afecta a los niños.

· Leucemia mieloide crónica: es una enfermedad en la que aumenta la producción de glóbulos blancos en la médula ósea.

· Neurofibromatosis tipo II

· Síndrome de DiGeorge: comúnmente incluye una historia de infecciones recurrentes, defectos cardíacos, hipocalcemia, una constitución facial característica y problemas de paladar o insuficiencia velofaríngea.

· Cromosoma X:

Contiene unos 1400 genes con más de 150 millones de pares de bases. Algunas enfermedades asociadas a mutaciones del cromosoma X son:

· Ceguera del color: trastorno que impide percibir uno o más de uno de los tres colores de la luz (rojo, verde y azul).

· Hemofilia: enfermedad caracterizada por la incapacidad de detener la hemorragia a causa de bajos niveles o carencia completa de algunos factores de coagulación.

· Gota: es una enfermedad metabólica persistente, que produce un aumento del ácido úrico circulante, que se deposita en las articulaciones produciendo inflamación dolorosa.

· Retraso mental: enfermedad por la que los individuos presentan un cociente intelectual significativamente bajo y problemas considerables en su adaptación a la vida diaria.

· Distrofia muscular de Duchenne: es la más común dentro de las distrofias musculares, siendo una miopatía, de origen genético, donde se produce degeneración muscular, siendo hereditaria y afectando a todos las razas.

· Síndrome de Rett: es un desorden neurológico visto casi exclusivamente en mujeres, y encontrado en una gran variedad racial y de etnias en todo el mundo.

· Síndrome de Lesh-Nyhan 

· Síndrome de Alpont

· Cromosoma Y:

Contiene 231 genes y unos 50 millones de pares de bases. Además de determinar el sexo, algunas enfermedades asociadas a mutaciones de este cromosoma son:

· Disgénesis gonadal: trastorno que se manifiesta en una desarrollo anormal de los órganos reproductores.

· Azospermia

Clasificación de las enfermedades genéticas

Enfermedades Monogénicas

Las enfermedades monogénicas se transmiten según los patrones hereditarios mendelianos como:

· Enfermedad autosómica recesiva: Para que la enfermedad se manifieste, se necesitan dos copias del gen mutado en el genoma de la persona afectada, cuyos padres normalmente no padecen la enfermedad, pero portan cada uno una sola copia del gen mutado, por lo que pueden transmitirlo a la descendencia. La probabilidad de tener un hijo afectado por una enfermedad autosómica recesiva entre dos personas portadoras de una sola copia del gen mutado (que no manifiestan la enfermedad) es de un 25%. 

· Enfermedad autosómica dominante: Sólo se necesita una copia mutada del gen para que la persona esté afectada por una enfermedad autosómica dominante. Normalmente uno de los dos progenitores de una persona afectada padece la enfermedad y estos progenitores tienen un 50% de probabilidad de transmitir el gen mutado a su descendencia, que padecerá la enfermedad. 

· Enfermedad ligada al Sexo: El gen afectado se localiza en alguno de los cromosomas sexuales. Estas pueden ser: 

· Recesiva ligada al sexo: 

· En el caso de estar ligada al cromosoma X un 25% de la descendencia femenina y el 50% de la descendencia masculina está afectada por la enfermedad

· En el caso de estar ligada al cromosoma Y un 50% de la descendencia femenina y un 100 de la descendencia masculina. Ej. Hemofilias A y B, Distrofia muscular de Duchenne, Lesch-Nyhan, Síndrome de Hunter, deficiencias en G6PD, enfermedad de Kennedy, etc.

· Dominante ligada al sexo: El 50% de la descendencia está afectada por la enfermedad. Ej. Síndrome de Frágil-X, Hipofosfatemia, Incontinencia pigmento, Charcot-Marie-Tooth ligada al X, Síndrome de Alpont, etc.

Enfermedad cromosómica

Cualquier alteración en el número y/o en la morfología de los cromosomas constituye una alteración cromosómica. Estas pueden ser: 

· Alteraciones numéricas:

Las alteraciones numéricas son un cambio en la dotación de cromosomas. Cuando existen uno o más juegos de cromosomas completos, se habla de euplodía (triploidía, tetraploidía y en general poliploidía). En el caso de existir un defecto de cromosomas, se habla de monosomía. Si el defecto o exceso es de cromosomas incompletos, se habla de aneuploidias
Las trisomías constituyen la anomalía cromosómica más frecuente y, dentro de estas, las más conocidas son la trisomía 21 (síndrome de Down), la trisomía 18 (síndrome de Edwards) y la trisomía 13 (síndrome de Patau). 

Las anomalías de los cromosomas sexuales tienen una menor repercusión fenotípica que la de los restantes autosomas y suele ser la esterilidad. Las alteraciones más frecuentes de los cromosomas sexuales son el síndrome de Turner (45, X), el síndrome de Klinefelter (47, XXY), el síndrome de la triple X (47, XXX) y el síndrome de la doble Y (37, XYY). Además de estas alteraciones numéricas, los cromosomas sexuales pueden experimentar, como los autosomas, alteraciones morfológicas (translocaciones entre dos cromosomas sexuales o translocaciones entre un cromosoma sexual y un autosoma)

· Alteraciones estructurales

Las alteraciones estructurales se refieren a cambios en la forma y/o tamaño de un cromosoma. Cuando el material genético se conserva en el cromosoma alterado, la alteración es equilibrada, mientras que si se gana o pierde material genético, la alteración es desequilibrada. Son la consecuencia de la rotura y uniones anómales de los cromosomas bajo la influencia de agentes externos que la célula no puede reparar. Las alteraciones estructurales básicas son las roturas que ocasionan bien la formación de una deleción (cromosoma al que le falta un fragmento) o de un fragmento sin centrómero.
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Modelo de Encuesta

Esta encuesta forma parte de un trabajo monográfico para las asignaturas Estrategias Comunicacionales y Biología. Ruego a usted sinceridad en sus respuestas. Muchas gracias. 

1. ¿Sabe qué es el genoma humano? (en caso de que la respuesta sea negativa pasar al ítem 8)

SI
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NO

[image: image35]
2. ¿Conoce la importancia de la decodificación del genoma humano para la solución de enfermedades genéticas como la diabetes y algunos tipos de cáncer?

SI
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NO

[image: image37]
3. ¿Escuchó nombrar el Proyecto Genoma Humano?

SI
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NO

[image: image39]
4. ¿En qué medio de comunicación lo oyó nombrar?

Diarios

[image: image40]
revistas
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televisión
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radio
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Internet
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otros
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5. ¿Tiene información suficiente sobre el tema?

SI
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NO

[image: image47]
6. ¿Está al tanto de las implicancias éticas que conlleva el Proyecto Genoma Humano y las consecuencias que pueden surgir de este? (en caso de que la respuesta sea afirmativa, dar una opinión)

SI
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NO
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……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

7. ¿Qué opina sobre la manipulación genética del genoma humano para la solución de enfermedades incurables?

.......................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................................

8. ¿Le gustaría saber más sobre el tema?

SI
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NO
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Entrevistas

Las dos entrevistas realizadas se han hecho vía e-mail. A continuación se encuentran transcriptas:

Entrevista a Alberto Díaz:
Mi nombre es Flavia Lambertucci, tengo 17 años y vivo en Marcos Juárez, Argentina. Estoy realizando un trabajo monográfico para mi escuela sobre la  decodificación del Genoma Humano y los beneficios que este podría traer para la cura de enfermedades genéticas. A través de su libro “Bio… ¿Qué?” me enteré que ha realizado muchas investigaciones en el campo de la Biotecnología, y me preguntaba si no podría responderme algunas preguntas como parte de una entrevista para mi monografía.

-¿Conoce el Proyecto Genoma Humano?

-Si lo conozco muy bien, por lecturas de artículos científicos, políticos, éticos, lecturas de libros y por haber invitado al país y conversado con él extensamente, al Dr. John Sulston, premio Nóbel del 2002 y uno de los que fueron directores del PGH.

-¿Alguna de sus investigaciones estuvo relacionada con este Proyecto?

-Yo no hago investigación científica, me considero un tecnólogo (biotecnólogo) que lo que hago es llevar los resultados de la investigación científica a la industria y en general a la sociedad. En ese sentido he trabajado en temas de hacer diagnósticos moleculares para enfermedades genéticas o enfermedades en general y también en difundir y discutir los beneficios y riesgos que puede traer el PGH (temas bioéticos).

-¿Conoce las implicancias éticas que conlleva el PGH? Si su respuesta es afirmativa me podría dar su opinión sobre esta cuestión.

-Si. Desde su comienzo el PGH creó un programa que se llama ELSI por sus letras en inglés, que se refiere a los temas éticos, sociales y legales que produce el PGH.

Son todos para tener muy en cuenta de manera que se puedan usar los grandes beneficios que trae el PGH para todas las sociedades y las personas, controlando los riesgos. Por ejemplo evitar el aumento de la discriminación por tener determinados genes que podrían llevar a patologías cardíacas o de hipertensión o neurodegenerativas. Otro tema es el las patentes sobre genes que existen en la naturaleza o en nuestros cuerpos: no pueden tener dueños. 

-¿Qué opina de los intereses económicos que hay en este Proyecto?

-NO está mal siempre que sean regulados y controlados y que sirvan para beneficios de todos. Es normal que la industria haga negocios y gane dinero porque también produce beneficios por los medicamentos que elabora y llegan a todos, porque incorpora los nuevos conocimientos a la producción y porque paga impuestos que vuelven a la sociedad. LO que hay que evitar son las deformaciones y que se aprueben medicamentos o diagnósticos sin estar suficientemente evaluados por llegar rápido al mercado y ganar dinero; apropiarse de los que es de todos sin pagarlo o sin pagar lo suficiente: conocimientos de las universidades, patentes, etc.

-¿Cree que  estos intereses podrían perjudicar o modificar los objetivos del mismo?

Si, porque cuando hablamos de tecnología, hablamos de industria, negocios, política, poder, etc. y la ciencia o mejor el conocimiento es parte de este poder. Pero el PGH es un ejemplo de que se puede controlar en parte esos intereses, como lo  hicieron los investigadores para defender que no se deben patentar los genes humanos (si, si se usan como base para fines industriales pero no el gen en si mismo), los temas éticos y además demostraron que los investigadores del sector público (el estado) llegaron antes y con muchos mejores resultados para la secuencia del PGH que el sector privado. Esto lo cuenta muy bien el Dr. Sulston en su libro que está editado también en castellano.

-¿Está de acuerdo con el patentamiento de genes?

No con los genes en si. Pero si el uso de genes dentro de una célula o dentro de un diseño para hacer diagnósticos y medicamentos o vacunas. Es decir si me permiten fabricar cosas útiles. De todas formas el tema de patentes es un tema muy complicado y de alta sensibilidad para nuestro país y países en vías de desarrollo. Se debe establecer un sistema de patentes en relación al desarrollo económico del país, sus industrias y luego actualizarlas, sino quedamos dependiendo de los grandes avances que se hacen en el exterior. La actual ley de patentes de nuestro país no tuvo esto en cuenta, o tal vez si…, salvo para los medicamentos que dio 5 años de plazo.

-¿Qué opina del Proyecto Genoma Humano en relación con sus fines para la  cura de enfermedades genéticas?

El PGH comenzó siendo para entender y curar las enfermedades genéticas, pero es mucho más que eso. Es el final de un nuevo y gran comienzo que es entender lo que se llama la genomita funcional, es decir las funciones de los genes y su interacción dentro de las células, es un gran éxito científico que cambia la biología toda y en especial la futura medicina. Por otro lado  vienen sus grandes avances de conocimientos aplicados a la industria para nuevos medicamentos, vacunas, curas de enfermedades no sólo genéticas. Hoy se habla de que todas las enfermedades tienen componentes genéticos porque los podemos estudiar, PERO NO SON TODAS GENETICAS NI LA GENETICA DETERMINA NUESTRA CONDUCTA Y ENFERMEDADES.

-¿Cree qué en un futuro las enfermedades genéticas estarían totalmente controladas gracias a la decodificación del genoma humano?

No creo, que se llegue a controlar ni siquiera las enfermedades genéticas, si a reducir sus impactos, porque la biología es evolutiva como ya lo estableció Darwin y constantemente cambia. Creíamos que con las vacunas habíamos dominado a los microorganismos y aprecio el HIV y otras, y así será. Pero nos da mayores e importantes conocimientos para saber, junto con medidas sociales y culturales, cómo actuar.

-En su opinión, nuestro país, ¿podría llegar a desarrollar alguna técnica para la cura de enfermedades genéticas utilizando la información obtenida de  la decodificación del genoma humano?

-Si, de hecho hay algunos centros de investigación que en colaboración con empresas lo están haciendo.

-Le agradezco mucho por haber dispuesto de su tiempo para responder mis preguntas. Muchas gracias.

Entrevista a Ariel Manavella:
-Mi nombre es Flavia Lambertucci, tengo 17 años y vivo en Marcos Juárez. Estoy realizando un trabajo monográfico para mi escuela sobre la decodificación del Genoma Humano y los beneficios que este podría traer para la cura de enfermedades genéticas. Me enteré que usted tiene muchos conocimientos sobre bioética, y pensé que podría responder unas preguntas para una entrevista.
-¿Escuchó nombrar el Proyecto Genoma Humano? ¿Qué opinión le merece dicho proyecto? ¿Qué opina la Iglesia de este proyecto? ¿Lo aprueba?

-Respecto al Proyecto Genoma Humano, es un estudio científico que ayuda a comprender el insondable misterio de la persona humana, su inagotable riqueza y la profundidad de su ser. Es muy importante y valioso en cuanto ayuda a mejorar la vida de las personas y nos invita  descubrir y respetar continuamente el enorme misterio que encierra toda vida humana.

-¿Qué opina de la eugenesia? ¿Está de acuerdo con esta nueva tecnología?

-Lo que se conoce con el nombre de "Eugenesia" es una técnica orientada a eliminar las personas antes de nacer por medio de la "selección" de los embriones y de los fetos, dejando solo a los que no tienen defectos y son bien formados y sanitos y eliminando por medio del aborto a todos los demás. Es terrible por ser discriminatoria y criminal, nadie tiene derecho sobre la vida de otra persona.

-Según su criterio, ¿dónde está el límite de la ciencia con respecto a los derechos o la dignidad de una persona?

-La persona no es solamente un "cuerpo" para investigar, toda persona tiene su historia, sus recuerdos y sus afectos y es además la imagen y la semejanza de Dios por eso que la tecnología y la ciencia tiene que respetar esa dignidad inherente a todo ser humano.

-¿Cuándo la intervención genética se considera excesiva?

-Es excesiva cuando es invasiva e irrespetuosa de la dignidad o bien, cuando reduce la persona a lo biológico y estructural.

-¿Tienen los padres el derecho de evitar tener a hijos con defectos genéticos?

-Ya está respondida en la anterior, de todos modos lo padres no tienen ningún derecho a eliminar ese hijo, al contrario, es el hijo el que tiene el derecho de ser amado y acogido con al inmensa novedad que aporta su ser.

-¿Está de acuerdo en qué una persona conozca las enfermedades que tiene predisposición a padecer, sabiendo que esta información podría hacer muy difícil su vida creando angustia, discriminación, etc.?

-Es algo que debe pedir la misma persona y siempre a contraparte de un "consentimiento informado"; creo que la persona no lo tiene que ver como un a amenaza sino como una posibilidad de preparase, de prevenir las enfermedades y de hacerse fuerte ante la adversidad.

-Muchas gracias por su tiempo, y por haberme concedido esta entrevista.

La organización humana del genoma (HUGO)

La organización humana del genoma (HUGO) es la organización internacional de los científicos implicados en genética humana. Establecido en 1989 por una colección de los genetistas humanos que conducen del mundo, el objetivo primario de la organización humana del genoma es promover y sostener la colaboración internacional en el campo de la genética humana. 

Declaración de la misión
La organización humana del genoma (HUGO) ha lanzado recientemente una nueva declaración de la misión, basada en los principios colocados en las punterías y los objetivos de HUGO: 

· para investigar la naturaleza, estructura, función e interacción de los genes, elementos genómicos, y genomas de seres humanos y de organismos patógenos; 

· para caracterizar la naturaleza, la distribución y la evolución de la variación genética en seres humanos y otros organismos relevantes; 

· para estudiar la relación entre la variación genética y el ambiente en los orígenes y características de poblaciones humanas y las causas, las diagnosis, los tratamientos y la prevención de la enfermedad; 

· para fomentar la interacción, la coordinación, y la difusión de la información y de la tecnología entre los investigadores y la sociedad global en genómica, el proteómica, el bioinformática, la biología de los sistemas, y las ciencias clínicas promoviendo la educación de la calidad, la comunicación comprensiva, y los recursos exactos, comprensivos, y accesibles del conocimiento para los genes, los genomas y la enfermedad; 

Comités actuales del HUGO
· Comité de ética de HUGO. 

· Comité de la nomenclatura del genoma de HUGO. 

· Comité del IP de HUGO (característica intelectual).

· Comité de HUGO para la educación y la conciencia pública en Genómica. 

Organización del Proteoma Humano (HUPO)

La organización del Proteoma Humano (HUPO) fue lanzada el 9 de febrero de 2001 y su objetivo es fomentar las iniciativas proteómicas internacionales para entender mejor las enfermedades humanas. Hay actualmente siete iniciativas científicas que se están desarrollando en un país, pero tienen alcance internacional. Cada año la HUPO convoca un congreso mundial, así como también numerosas actividades regionales.

Entre otras misiones del HUPO podemos encontrar: fomentar las actividades científicas y educativas a la extensión de las tecnologías proteómicas, para desarrollar el conocimiento referente al proteoma humano y a los organismos modelo; y asistir a la coordinación de las iniciativas públicas del proteoma.

Como presidente de HUPO se eligió a un prestigioso científico, el Dr. Sam Hanash, un pionero en la proteómica del cáncer, con contribuciones científicas muy valiosas que van desde desarrollos de complejas tecnologías analíticas, construcción de bancos de datos de las expresiones proteicas, integración de datos genómicos y proteómicos, hasta ciertas aplicaciones clínicas como las posibilidades proteómicas en la clasificación de las enfermedades, en el desarrollo de nuevos medicamentos o en el descubrimiento de nuevos biomarcadores aplicables al diagnóstico precoz del cáncer.

Tanto la organización del Proteoma Humano como la del Genoma humano, surgieron a partir del Proyecto Genoma Humano. Ambos tienen objetivos muy similares, su diferencia radica en que una apunta al estudio de las proteínas y la otra al del genoma. Los comités que componen al HUPO son muy similares a los del HUGO, ya que también se busca tener en cuenta tanto los aspectos éticos como científicos.
GLOSARIO
Adenovirus

Denominación común de un grupo de pequeños virus que contienen ácido desoxirribonucleico (ADN) de doble cadena y parasitan las células animales; provocan el resfriado común y otras infecciones de las vías respiratorias altas en el hombre y diversos trastornos en los animales; también transforman las células normales en tumorales. 
ADN mitocondrial (ADNmt)

Las mitocondrias se encuentran ubicadas  fuera del núcleo de la célula, y encierran en su interior una pequeña parte del genoma humano, el ADNmt, que tiene forma circular y está formado por 16.569 nucleótidos (37 genes) que codifican ARN y proteínas para usos específicos de las mitocondrias. El ADNmt es una molécula que, a diferencia del ADN nuclear, se hereda por vía materna únicamente y sin recombinarse, por lo que resulta muy útil para realizar estudios filogenéticos.

Alelo

Los genes pueden aparecer en versiones diferentes, con variaciones pequeñas en su secuencia, denominadas alelos. Los alelos pueden ser dominantes o recesivos. Cuando una sola copia del alelo hace que se manifieste el rasgo fenotípico, el alelo es dominante. Cuando son precisas dos copias del alelo (una en cada cromosoma del par), el alelo es recesivo.

Algoritmos computacionales

Método de resolución de cálculos complicados mediante el uso repetido de otro método de cálculo más sencillo. En la actualidad, el término algoritmo 

se aplica a muchos de los métodos de resolución de problemas que emplean una secuencia mecánica de pasos. Los algoritmos para ordenadores pueden ser desde muy sencillos hasta bastante complejos. 

Bioética

Vocablo de origen griego: bios (vida) y ethos (ética). Disciplina que propone servirse de las ciencias biológicas para mejorar la calidad de vida de los seres humanos.

Biotecnología

Cualquier técnica que utilice organismos vivos o parte de ellos para modificar un producto, mejorar plantas, animales o microorganismos, para usos específicos.

Células eucariotas y procariotas 

Organismo vivo formado por células que tienen núcleos verdaderos, es decir, separados del citoplasma por una membrana doble bien diferenciada.

Por el contrario, los procariotas o procariontes, son organismos cuyos núcleos celulares no están envueltos por una membrana nuclear. Todos los procariotas son organismos unicelulares, la mayoría de ellos bacterias, mientras que los eucariotas pueden ser unicelulares, que comprenden los protozoos, y pluricelulares que incluyen hongos, plantas y metazoos.

Célula germinal

Toda célula del organismo que tiene función reproductora (óvulo y espermatozoide).

Célula somática

Toda célula de un organismo que no cumple función reproductora como el óvulo y el espermatozoide.

Código genético

Correspondencia entre tripletes de bases del ADN y los aminoácidos que codifican.

Codón

Tres bases adyacentes de una molécula de ADN o de ARN mensajero que codifican un aminoácido particular. La secuencia completa de los codones en cada uno de los genes configura el mensaje para fabricar una proteína determinada.

Decodificar

Aplicar inversamente las reglas de su código a un mensaje codificado para obtener la forma primitiva de este.

Enzimas

Proteínas (o ciertos ARN) que aceleran las reacciones químicas que ocurren en la célula.

Expresión génica

La expresión génica es el proceso por medio del cual todos los organismos procariotas y eucariotas transforman la información codificada en los ácidos nucleicos en las proteínas necesarias para su desarrollo y funcionamiento.

Genética

Ciencia que trata de la reproducción, herencia, variación y el conjunto de fenómenos y problemas relativos a la descendencia.

Genómica

La genómica estudia los genes y sus funciones. 

Genotipos y fenotipos  

Genotipo: la constitución genética de un individuo con respecto a todo su complemento genético o respecto a un locus en particular.

Fenotipo: las características observables de un individuo determinadas por su genotipo y el ambiente en que se desarrolla. En un sentido más limitado, corresponde a la expresión de algún(os) gen(es) en particular. 

Heterocigoto

Que posee dos alelos diferentes en la localización específica correspondiente al par de cromosomas homólogos.

Homocigoto

Que posee dos alelos idénticos en la localización específica correspondiente al par de cromosomas homólogos.

Ingeniería genética

Conjunto de técnicas para cortar y ensamblar genes formando muevas combinaciones. Especialidad científica que manipula el material genético.

Leyes de Mendel

Principios de la transmisión hereditaria de las características físicas. Mendel concibió la idea de unas unidades hereditarias, que en la actualidad llamamos genes, los cuales expresan, a menudo, caracteres dominantes o recesivos. Al formular su primer principio (la ley de la segregación), Mendel planteó que los genes se encuentran agrupados en parejas en las células somáticas y que se segregan durante la formación de las células sexuales (gametos femeninos o masculinos). Cada miembro del par pasa a formar parte de células sexuales distintas. Cuando un gameto femenino y otro masculino se unen, se forma de nuevo una pareja de genes en la que el gen dominante oculta al gen recesivo. 

Luego, Mendel formuló su segundo principio (la ley de la segregación independiente). En él se afirma que la expresión de un gen, para dar una característica física simple, no está influida, generalmente, por la expresión de otras características. 

Metabolómica

La metabolómica es, en términos generales, el análisis de las miles de 

moléculas que son producto del metabolismo, como azúcares y grasas. Los científicos pretenden utilizar esta información para crear una nueva herramienta que permita diagnosticar enfermedades con mayor antelación y precisión. 

Polimorfismo genético

Un polimorfismo genético es la existencia de múltiples alelos de un gen presentes en una población, normalmente expresados como diferentes fenotipos, que aparecen en una frecuencia significativa de al menos en un uno por cien de la población. Es decir, un polimorfismo es una variación en la secuencia de un lugar determinado de ADN entre los individuos de una población. Por ejemplo el color de la piel es un polimorfismo.

Los cambios poco frecuentes en la secuencia de bases en el ADN, no se llaman polimorfismos, pues podrían tratarse de mutaciones.

Proteómica

La proteómica puede definirse como la genómica funcional a nivel de proteínas. Es la ciencia que correlaciona las proteínas con sus genes, estudia el conjunto completo de proteínas que se pueden obtener de un genoma. 

La proteómica aspira por lo tanto no sólo a catalogar, caracterizar y cuantificar estas proteínas, sino también a determinar su ubicación, sus modificaciones, sus interacciones, identificar su rol funcional y comparar sus variaciones. 

Secuenciar

Determinar el orden exacto en que se encuentran dispuestos las bases químicas o nucleótidos del ADN. Hay cuatro bases o "letras químicas" de la vida: A (adenina), C (citosina), G (guanina) y T (timina). En el ser humano suman 3.000 millones de pares de bases.

Virus

Entidades orgánicas compuestas tan sólo de material genético, rodeado por una envuelta o envoltura protectora. El término virus se utilizó en la última década del siglo XIX para describir a los agentes causantes de enfermedades más pequeños que las bacterias. Carecen de vida independiente, pero se pueden replicar en el interior de las células vivas, perjudicando en muchos casos a su huésped en este proceso. Los cientos de virus conocidos son causa de muchas enfermedades distintas en los seres humanos, animales, bacterias y plantas. 
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PLAN DEFINITIVO

HIPÓTESIS 1: La decodificación del genoma humano sería la solución a las enfermedades genéticas actuales.

HIPÓTESIS 2: La población de Marcos Juárez no posee conocimientos suficientes sobre la decodificación del genoma humano.
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