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MAS ALLA DEL GENOMA

El CRG estudia por qué una misma
mutacion geneética mata a un individuo
y a otro no
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El Centro de Regulaciéon Gendémica (CRG) de Barcelona estudia el motivo por el que una misma
mutacion genética desencadena una enfermedad que puede ser mortal en un individuo y en
otros no, al margen de factores ambientales.

El trabajo del centro, que publica 'Nature', sugiere que aunque se lleguen a conocer todos los
genes indicadores de una enfermedad en particular, quiza no se podra predecir que le pasara a
cada persona contando Unicamente con la informacién de su genoma, sino que habra que
recurrir a variaciones de expresion de estos genes.

La gran mayoria de mutaciones que causan enfermedades, como la esquizofrenia y cancer de
mama, por ejemplo, tienen efectos diferentes segun la persona, incluso tratandose de dos
gemelos monocigéticos, cuyos genomas son idénticos.

Desde principios del siglo XX se ha estudiado el papel que tienen las diferencias genéticas y los
factores ambientales relacionados con el consumo y estilo de vida en el desarrollo de
enfermedades.

"Sin embargo, las diferencias genéticas y el ambiente no son suficientes", asegura el
investigador del estudio Alejandro Burga.

"Hemos aprendido en la Ultima década, estudiando organismos muy simples, como bacterias,
que la expresion de los genes --el grado de activacion o represion de un gen-- varia mucho
entre individuos, incluso en ausencia de variacion genética y ambiental", y es que dos células
nunca son exactamente iguales y a veces estas diferencias tienen en su origen un componente
azaroso, segun el investigador.

Los resultados del trabajo, que utilizé el gusano Caenorhabditis elegans como modelo, sefialan
que este tipo de variacién puede influir de manera importante en el fenotipo de animales y que
su medicién ayuda a predecir con mucha mayor fiabilidad la probabilidad de presentar un
fenotipo anormal, como por ejemplo, el desarrollo de una enfermedad.

Debido a su simplicidad, el gusano microscoépico, es uno de los organismos modelos mas
usados en biologia y fue el primer animal en tener su genoma totalmente secuenciado.

La importancia de este organismo se refleja en el hecho de que en los ultimos afios el premio
Nobel ha sido otorgado en tres oportunidades distintas a investigadores que usaron este gusano
en sus estudios.

Dado que la composicién genética y el ambiente son insuficientes para saber si una mutacion
afectara o no a un individuo, los investigadores desarrollaron una metodologia para medir
pequefias diferencias en la variacién genética

MEDICINA PREDICTIVA

Para poder desarrollar una medicina personalizada y predictiva sera también necesario
considerar el grado de variacién en que los genes son activados y reprimidos en cada persona.

La investigacion se realizé con fondos del European Research Council (ERC), la Institucié
Catalana de recerca i Estudis Avangats (Icrea) y el Ministerio de Ciencia e Innovacion.
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