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Genoma: un verdadero
cambio cualitativo

H Proyecto Gnona Hinano i npli ca un fornidabl e avance ci entifico que
pl antea i nterrogant es acerca de su uso responsadl e por parte de la
Huinani dad. Las nisnas fueron tratadas por |a doctora Analia Ditra,

i nvesti gadora uruguaya a cargo de uno de | os | aboratori os del proyecto.
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¢Enqué consiste en términos cientificos el descubri-
miento del mapa genético?

En este momento (la entrevista se realiz6 a
principios de julio) lo que esta publicado es la
secuenciadel ADN total humano, 97%yaesta
secuenciado; eso significa que se conoce el
orden de las bases quimicas del ADN, de las
moléculas que lo componen. Si bien ain no
conocemos todos los genes que ahi se encuen-
tran codificados, si podemos saber el orden en
que lasecuenciase presentaen el ser humano.

A partir de saber la secuencia completa,
podemos conocer las modificacionesen los ge-
nes que producen enfermedades de origen
genético, o seapequefias modificacionesen ese
orden de bases del ADN, que es lo que nos da
la base molecular de las enfermedades.

Lo que se esta publicando es nada mas que
eso, lametodologiaylaforma, laaproximacion
que se hahecho para poder llegar asecuenciar
todaesagran cantidad de material quimico que
componeel ADNyque tantose llevoacabo por
el proyecto plblico como por el proyecto privado.

Elconocer lasecuenciadel ADN eslabase
detodo lo que necesitamos paraseguir avanzan-
doenelfuturo. Ahoratenemos que empezar a
descifrar cuantos genes hay, cuales sony qué
determinan; ese es un paso fundamental, por-
guetenerlasecuenciasinsaberaqué correspon-
den no nossirve de nada.

Sinembargo, en determinadas enfermedades ya se
estan utilizando conocimientos de tipo genético.

Si, incluso antes que empezarael proyecto como
tal habiamuchos genes que yaestaban secuen-
ciados. Esto quiere decir que no ha sido una
investigacion de los Gltimos meses.

Enelmomento sélotenemosalgunos de los
miles de genes. A medida que avanzamos, la
secuenciase vaincrementandoyel nimerode
genes encontrados también crece. La meta es
encontrartodos losgenes responsables de enfer-
medades codificadosen el ADN humano. Esto
va a llevar unos 15 afios, aunque puede llevar
menos. Cuando empezamos se planeaba termi-
nar con lasecuenciacion en 2005y se ganaron
cincoafios; seavanzo méasrapido de loimaginado.

Desde el punto de vista de un médico ;cudles serian
los beneficios inmediatos?

El mas importante va a ser poder diagnosticar
mas precozmente las enfermedades para poder
mejorar lossintomas cuando laenfermedad se
presente, o incluso antes, y tomar precauciones
paraque lossintomas sean menos graves, 0 sea
mejorar la calidad de vida del individuo.

La difusion del descubrimiento, ;traera cambios
inmediatos 0 s un proceso?

Es un proceso, porque sabiendo la secuencia
detectamos las anormalidades, pero tenemos
que saber a qué genes nos estamos refiriendo,
entonces a medida que se vayan adjudicando
genesacada pedazo de ese ADN se vaapoder
empezar a hacer el diagndstico de cada vez méas
enfermedades. En este momento, por ejemplo,
unade lasenfermedades que esun buen ejem-
plo, eslainmunodeficienciacombinadasevera.
Debido a esta enfermedad se pierden muchos
nifiosy puede ser diagnosticada antes del naci-
miento, entonces nifios que nacen portadores
delgenanormal se pueden trasplantarin tteroo
en el momento del nacimiento. Ya hay como
siete casosde nifiosque tienenentre tresy cinco
afosy todaviano han manifestado laenferme-
dad. Los nifios practicamente nacen sanos.

¢Hay otros casos o se trata de una excepcion?

Hay pocoscasosen loscuales se hace diagnostico
anivelmolecular. Claroque anivel citogenético
si se hacen una cantidad de diagndsticos, pero
casos tipicos como este no hay muchos, porque
en este caso se sabe como curar. En otros casos
tenemos la secuencia disponible pero no hay
mucho parahacer,y entoncestampocosirve de
mucho hacerlo en este momento en que no se
puede ofrecer terapia adecuada.

¢Paraque lasconsecuencias se vean enel consulto-
rio estamos hablando de afios?

Todo depende aqué nivel nosestamos refirien-
do. Siquiere hablaranivel de todos losgenessi.
Perosi hablamosanivel de algunosesdiferente.
En ese sentido, en pocos afios habra muchas
enfermedades posibles de ser diagnosticadas,
como, por ejemplo, todo tipo de cancer. Se
puede conocer la secuencia equivocada que
tiene el individuo y predecir, no qué tipo de
cancer, pero si que va a haber un problema
canceroso eneseindividuo porque, porejemplo,
hay muchos oncogenes que se prenden en mu-
chostiposdistintos de cAncer, entoncessi esos
genesestan prendidos se sabe que ese individuo
va a desarrollar cancer, tal vez no se sepa con
exactitud cudl.

Claroqueel primer problemaa plantearse es
de qué nossirve diagnosticar o de qué lesirveal
individuo saberlo si no puede hacer nada.

¢Cuales son los problemas éticos involucrados?

Anivelindividual, estalaprivacidad del indivi-
duo de saber qué enfermedades puede desarro-
llary de poder exigir cura o prevencion. Tam-
bién puede decir “no quiero saberlo porque la
curaparaesto todavia no existe”.



Ademas, se debe hacer una legislacion de
proteccién de la informacién genéticay de la
privacidad de las personas para que las compa-
fifas nodiscriminenen contrade lasenfermeda-
desylosindividuos puedan ser protegidoscontra
ello. Aln noestandadaslascondiciones, perolos
paisesvanatener que plantearse unalegislacion
paraprevenir este tipo de problemas.

Elotro problemaesladiscriminacion, porque
el diagndstico tampoco es baratoy no todos los
paises vanateneracceso inmediato. También
esta el tema de los empleadores, que sabiendo
que unindividuo esportador de unadetermina-
daenfermedad, lo puedan marginar.

Se esta trabajando intensamente en estos
temas, pero creo que los beneficios son mayores
que losriesgos, aunque estos son muchos, parti-
cularmente el riesgo mayor esla posible manipu-
lacion de lainformacion.
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Tan uruguaya como el mate, la Dra. Amalia Dutra es activa
protagonista de un proyecto de alcance universal

¢De qué modo se incorpora un pais pequefio como
Uruguay al descubrimiento?

En estos momentos en que lacomunicacion es
total a nivel mundial, todos los paises estan
incorporados a la misma problematica. La se-
cuenciaes publicaytodo el mundo tiene acceso
aellaycuando laposibilidad de diagndstico sea
establecida, todos los paises que tengan acceso
aellatendran laproblematicainstalada. El costo
vaaser un temagrande, pero lo mismo ocurri6
con lascomputadoras.

El26dejunio, el presidente de Estados Unidosy el
primer ministro de Gran Bretafia hicieronunanun-
cio simultaneo en el que dijeron que se trata de un
descubrimiento comparable a lallegada del hombre
alaLuna. ;Qué opina usted de ello?

Paralacomunidad cientificanose traté de nada
novedoso. Nosotros estamos trabajando en esto
desde hace muchos afios, sabemos cmo se
sucedieron los acontecimientosy en qué nivel
de avance estamos.

Elanunciofue parainformaranivel masivo
y para terminar con esa batalla que surgi6 a
travésde laprensaentre el proyecto privadoyel
publicoy paraevitar que se patente el genoma,
porque es un patrimonio de la Humanidad y
debe estaradisposicion de todos los cientificos.

En 1998, cuando se cred Celera Genomics,
la compafiiaprivadaen laque intervienen dos
fuerzas fundamentales, ellos empezaron a se-
cuenciar de una manera diferente a como se
realizaen el proyecto publico. Desglosaron todo
el genoma y comenzaron a secuenciarlo sin
orden. Segun dicen, tienen el mismo nivel de
avance pero la diferencia es que no la tienen

organizada. Nosotrosempezamos a hacerlade
unamanerasistematica, la secuencia esta casi
completay se sabe el orden que tiene.
Detodasformas, CeleraGenomicstieneun
nivel computacional enormey en pocos meses
dicen que lavan a tener organizada. Creo que
esungran beneficio que dos proyectos lleguen
simultaneamente alamismaconclusion porque
nossirve paracomparary versieslomismo. En
estos momentos los dos proyectos van aunirse.

¢El resultado del proyecto tiene la importancia
cientifica que se le adjudico politicamente?

La tiene. No sé si se puede comparar con la
llegada a la Luna, porque ademas no sé cuan
importante fuellegaralaLunaniloquesehizo
después que el hombre llegd. Sisé queestovaa
ser, desde el punto de vistamédico, muy impor-
tante.

Las enfermedades genéticas no son todas,
pero son muchas y el poder evitarlas va a dar
calidad de vidae incluso puede extender lavida.

Secalculaqueenlas proximasgeneraciones
se va a extender la vida diez afios, aunque la
genéticanovaacurartodo, porque losfactores
ambientales también influyen. El saber la se-
cuenciatambiéndalaposibilidad de desarrollar
drogas no sélo paracadaenfermedad sino para
cadaindividuo.

Elproblemase planteaen latransicionentre
saber que se vaadesarrollar laenfermedady no
poderaun curarlatotalmente. Ahoralo que se
puede hacer es paliar laenfermedad o tratar de
detener lossintomas con drogas o medicamen-
tos. El asuntoescdmo manejar lainformacionen
un momento de transicion y sobre eso hay mu-
chasdiscusionesy ninglin consenso.
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