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L’empremta
genetica no
tan sols depen
dels gens

Un projecte cientific amb participacio catalana
completa el mapa dels senyals quimics que fan que els
mateixos gens facin una persona diferent d'una altra

% MONICA L. FERRADO

er que el mateix gen en-

carregat de la produccio

demelanina, ésadir,dela

pigmentacié de la pell,

s’acaba expressant de
manera diferent en uns individus i
en uns altres? De la mateixa mane-
ra, per que un mateix genrelacionat
amb el cancer o ’Alzheimer acaba
donant problemes a unes persones
iad’altres no? La diferencia entre
uns i altres no esta tan sols en els
23.000 gens que formen ladoble he-
lix. Sovint els mateixos gens donen
lloc asituacions diferents. Es troba,
sobretot, en els estimuls externsien
els centenars de milers d’altres se-
nyals quimics que interactuen amb
el genoma, els quals es podria dir
que li donen personalitat, i que,
quan ’any 2000 es va presentar el
primer genoma huma, es pensava
que eren ADN porqueria.

Ja fa temps que se sap que els
gens tan sols son el 3% de la nostra
empremta genetica, i que tots
aquests senyals, més del 90% del
material genétic, contenen milers
d’instruccions que soén les que, al
capialafi, posen en marxa un gen,
amb més o menys intensitat. En un
paral-lelisme amb els racons de
I’Univers encara per descobrir, la

(CNAG).

El 70% dels gens estan regulats
per ARNimicro-ARN. “El que hem
aconseguit és establir com ésla con-
versa que aquests mantenen amb
els gens”, explica Xavier Estivill, co-
ordinador de ’aportacio catalana i
de laresta d’Espanya al projecte.

D’una banda, I’acid ribonucleic,
els ARN missatgers, s’encarreguen
de fer la feina perque els gens pu-
guin sintetitzar proteines i altres
molecules fonamentals per al cos.
Del’altra, els micro-ARN s’encarre-
guen d’inhibir ’'expressio d’un gen.
“Quan unad’aquestes molecules no
funciona com cal és com si els frens
d’una bicicleta deixessin de funci-
onar”, explica Estivill.

Simplificar les coses

El mapa que han obtingut els cien-
tifics és complex. Els humans comp-
tem amb uns 23.000 gens, pero els
senyals que en condicionen lavaria-
bilitat pugen a centenars de milers
que,amés, sovint treballen en grups.
A simple vista, semblaria que la his-
toria de la genética es complica. Per
Estivill, pero, precisament obre una
nova porta a ’hora d’afrontar més
facilment la complexi-
tat de moltes malalties

moltes malalties no n’hi haura prou

COMPLEXITAT

Els gens s6n com
I'esquelet del
genoma. Els senyals

materia i ’energia fosques, també multigeniques (en les
s’han reanomenat com a ADN fosc. qualsintervenen molts
Iéselque,alcapialafi,estradueix gens). “En aquestes
en el fet que algt predisposat ma- malalties, orientar els
nifesti una malaltiaono,o queuns farmacs als ARN pot
siguin més morenos que d’altres. simplificar les coses
perque al final les vies
metaboliques conver-

seqilienciant el genoma del malalt,
també caldra analitzar-ne lafuncio-
nalitat”, afegeix.

Ara el seglient pas és fer estudis
perobtenirun full de ruta dels ARN
imicro-ARN que intervenen en ma-
lalties com I’Alzheimer.

quimics que fan que
s’expressind’una
manera o d’'una altra
éselqueara

han completat.

Varietatidiversitat
Néixer amb un DNI genétic

Entre aquestssenyalshihaelsARN geixen -explical’inves-

1071010100
_I[m Ganeraitat de Gatalunya
Departament de la Presiddncia

iel micro-ARN, que son els que de-
terminen el que s’anomena variabi-
litat genetica funcional. Just aques-
ta setmana Nature i Nature Bio-
technology han publicat dos estudis
que han permes completar el mapa
de lavariacid genetica funcional en
humans. S’lemmarca dins del pro-
jecte Geuvadis, en que han partici-
pat 50 cientifics, entre els quals in-
vestigadors catalans del Centre de
Regulacié Genomica (CRG) de Bar-
celona. Shautilitzat material gene-
tic de 462 individus, dels quals ja
s’havien recollit mostres biologi-
ques a través del projecte 1000 Ge-
nomes. La feina de seqiienciacio
s’ha fet des del Centre Nacional
d’Analisi Genomica de Barcelona

tigador catala-. En

Cluaster de molécules que formen la cadena de

I’ADN. GeTTY IMAGES

Tenint en compte aquesta variabi-
litat que no depen només dels gens
—quetan sols sén unapart-, 6té sen-
titseqiienciar d’'unasolavegadaide
manera rutinaria el genoma dels
nadons acabats de néixer? ¢{Perme-
tria aixo preveure possibles malal-
tiesiactuar per evitar-les, frenar-
les o tractar-les millor? Aquesta
mateixa setmana s’ha donat a co-
neixer que els Instituts Nacionals
de Salut dels Estats Units iniciaran
quatre projectes per analitzar els
beneficis i les limitacions, técni-
quesietiques, de fer-ho. Se seqiien-
ciara el genoma de 204 nadons que
neixin amb algun problema de salut
i se’ls seguira durant els seus pri-
mers cinc anys de vida. me
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EL PLANETA SENCER

El consorci internacional 1000
Genomes, impulsat per equips
de recercadels Estats Units,
Alemanya, el Regne Unitila
Xina, ha seqiienciat el genoma
de 1.092 persones amb la
finalitat d’estudiar la
naturalesa de la variacié
genética en els éssers humans i
la seva incidéncia sobre
algunes malalties. En un futur
s’espera arribar a seqiienciar-
ne fins a2.500 de 26 regions
del mén. En aquest projecte
internacional, dirigit a crearun
mapa d'alta resolucié de les
principals mutacions de 'ADN
que afecten la salut humana,
també hi participen
investigadors catalans.

No tan sols permetra
avancar en moltes malalties,
sindé que també aportara

1.000 GENOMES PER ENTENDRE

dades sobre
I'evolucio dels
éssers humans. Les
seves dades han

contribuit al projecte ENCODE,

una gran enciclopédia de
I'anomenat ADN fosc,
coordinada també des de
per Roderic Guigé.

També hi participa el bidleg
Marc Via, llicenciati doctorata
la Universitat de Barcelonai

col-laborador de la unitat
d’antropologia del
departament de biologia
animal de la Facultatde

Biologia, adscrita al campus

d’excel-lénciainternacion

Barcelona Knowledge Campus
(BKC). El projecte és rellevant
no tan sols per la quantitatde

dades, siné per la varietat

poblacions representades.

]

DE NAIXEMENT

Un altre projecte
estudiara I’'ADN de
més de 200 nadons
per determinar si
tenir el genoma des
del naixement

ajuda a actuar millor
en salut.

I CRG

ciencia

Formacio cientifica
per a joves vocacions

El programa ‘Bojos per la ciencia’ de la Fundacio
Catalunya - La Pedrera disposa de 154 places

¥ ARA

er contribuir al foment

de les vocacions, la Fun-

dacio Catalunya - La Pe-

drera ofereix un nou pro-

gramade formacid que es
dura a terme en col-laboracié amb
algunsdels principals centres de re-
cerca de Catalunya. El programa
Bojos per la ciéncia s’adreca als es-
tudiants de batxillerat que tinguin
interés i mostrin aptituds en el
campdeles ciéncies. Les sessions es
duran a terme durant 18 dissabtes
a partir del mes de gener del 2014 i
s’hi tractaran diversos temes cien-
tifics actuals. El periode d’inscrip-
cid estara obert fins al 17 d’octubre.

Els estudiantsinscrits hauran de
passar per un procés de seleccid.
Aquest programa formatiu ofereix
als estudiants ’oportunitat d’apro-
fundir enlateoriailes técniques ci-
entifiques en els camps de recerca
proposats: quimica, bioquimica, bi-
omedicina, noves tecnologies, ar-
queologiaieconomia.

Els alumnes podran viure real-
ment com és la feina del cientific,
ja que treballaran als mateixos
centres de recerca colze a colze
amb els investigadors que hi treba-
llen habitualment. D’aquesta ma-
nera podran experimentar com es
fa ciéncia en un centre de recerca
internacional, un fet que els per-
metra guanyar experiéncia practi-
ca en les ultimes metodologies
d’avantguarda, aixi com posicio-
nar-se per a una possible carrera
professional dins la branca cienti-
fica que hagin escollit.

El nou programa de formacio
gratuita ofereix un total de 154 pla-
ces a6 centresderecercade Catalu-
nya. Els centres sdn: en quimica,
I'Institut Catala d’Investigacid Qui-
mica (ICIQ), a Tarragona; en arque-
ologia, 'Institut Catala de Paleoe-
cologia i Evolucié Social (IPHES),
I'Institut Catala d’Arqueologia
Classica (ICAC) i I'Institut Catala

Joves
estudiants fent
practiques de
quimicaenun
laboratori.

GETTY

de Recerca en Patrimoni Cultural
(ICRPC), a Tarragona i Girona; en
noves tecnologies, La Salle, Univer-
sitat Ramon Llull, a Barcelona; en
bioquimica, el departament de bi-
oquimica i biologia molecular de la
Facultat de Biologia de la Universi-
tat de Barcelona; en biomedicina,
I'Institut de Recerca Biomedica
(IRB Barcelona); en economia, el
Centre de Recercaen EconomiaIn-
ternacional (CREI).

Premis per als millors

D’altra banda, el 26 de setembre es
tanca el termini per a participar en
la 32a edici6 dels Premis de Recer-
ca Jove convocats per la secretaria
d’UniversitatsiRecerca, atravésde
I’Agencia de Gestid d’Ajuts Univer-
sitariside Recerca (AGAUR), que té
com aobjectiufomentarles vocaci-
ons cientifiques entre els alumnes
de secundaria, batxillerat i cicles
formatius de grau mitja i superior.

Els Premis de Recerca Jove ator-
guen 72 premis als millors treballs
de recerca en llengua catalana ela-
borats per estudiants de 3r i 4t
d’ESO, batxillerat o cicles formatius
de grau superior i mitja conjunta-
ment amb el professorat. També es
premia l’esforc d’11 centres d’edu-
cacio secundaria per fomentar la
participacio de professorat i alum-
nat en aquesta convocatoria.

Els guardons estan dotats amb
750 euros, en el cas dels alumnes, i
2.500 euros en el cas dels centres,
que destinaran al’adquisicio de pu-
blicacions per a la biblioteca o
d’equipament cientific docent.

Els treballs que es presentin po-
den ser de tipus experimental o te-
oric. Es valorara lametodologiai el
rigor cientific, aixi com I’originali-
tat i 'interes, I’aplicacio de técni-
ques de recerca en ambits i objec-
tius assolibles pels alumnes, la qua-
litat lingiiistica i la presentacid i el
caracter interdisciplinari. me—




