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Cada organismo vivo tiene su propio genoma, un manual que contiene las
instrucciones para su desarrollo y mantenimiento. En el caso de la especie humana,
cada persona dispone de dos copias del genoma, que recibe de sus progenitores
bioldégicos: una del padre y una de la madre.

Los seres humanos compartimos la mayor parte de nuestro genoma, mas del 99%.
Sin embargo, cada persona tiene miles de variaciones en su ADN que hacen que su
genoma sea Unico y exclusivo. Estas variaciones pueden o no influir en sus
caracteristicas fisicas o fisiol6gicas, en su comportamiento, o en su salud.

Ciertas variaciones en el genoma pueden dar lugar a enfermedades. En la
actualidad hay mas de 6.000 enfermedades genéticas descritas, que pueden ser
causadas tanto por pequefios cambios en el ADN que apenas afectan a una de sus
unidades como por grandes cambios que afectan a regiones mas extensas. La
mayoria de estas enfermedades son hereditarias y pueden transmitirse de padres a
hijos a través del ADN. Otras, como el cancer, se producen por cambios en el ADN
adquiridos a lo largo de la vida que alteran la funcién de los genes.

La Genética Médica estudia la influencia del ADN sobre la salud humana y utiliza
este conocimiento en el diagndstico, manejo o tratamiento de las enfermedades.
Con la publicacién del Proyecto Genoma Humano y el gran desarrollo en las
técnicas de andlisis e interpretaciéon del genoma, la Genética Médica ha
experimentado importantes avances y ya constituye un elemento indispensable de
la Medicina.

Aplicaciones de la Genética en Medicina

Dentro de las multiples aplicaciones de la Genética en el campo de la Medicina se
pueden destacar tres principales: el diagnostico de enfermedades, el tratamiento
de enfermedades y el asesoramiento genético.

Diagnostico y prevencion de enfermedades

El diagnostico genético se define como el analisis de ADN, ARN, cromosomas o
proteinas humanas, para detectar mutaciones o cambios hereditarios con un
objetivo clinico, que puede ser predecir el riesgo a tener una enfermedad,
identificar portadores de variantes genéticas asociadas a enfermedades o
proporcionar un diagndéstico o prondstico clinico.



GENETICA MEDICA Y GENOMICA QeNOoTIPIQ I

Las pruebas genéticas pueden realizarse a partir de muestras de sangre, células de
la mucosa bucal u otros tejidos o fluidos. Estas pruebas pueden ser de diferente
tipo:
° Pruebas de diagnoéstico. Se realizan para confirmar o descartar una
enfermedad genética, seglin los sintomas que presenta un paciente

Cribado genético en recién nacidos. La conocida prueba del talon que se
realiza a los recién nacidos estd destinada a identificar un conjunto de
trastornos genéticos que pueden ser tratados de forma temprana.

Pruebas de diagndstico prenatales. Se realizan para detectar alteraciones
genéticas en el feto antes del nacimiento.

Pruebas de diagnoéstico genético preimplantacional. Este tipo de pruebas se
realiza en el contexto de las técnicas de reproduccién asistida, y mas
concretamente en embriones obtenidos por fecundacidn in vitro, para
detectar cambios genéticos o cromosémicos concretos.

Cribado de portadores. Este tipo de pruebas se realizan para detectar a
aquellas personas que son portadoras de una variante genética que, si bien
por si sola no puede causar enfermedad, si lo hace cuando una persona
presenta dos copias. Las pruebas permiten estimar el riesgo de que una
pareja pueda tener un hijo afectado por la enfermedad.

Pruebas predictivas. En este caso, las pruebas estan dirigidas a detectar
mutaciones relacionadas con enfermedades que aparecen tras el
nacimiento. Permiten detectar personas que posiblemente desarrollen una
enfermedad hereditaria pero todavia no manifiestan los sintomas. En
ocasiones conocer la predisposicion puede permitir tener un control
temprano de la enfermedad o retrasar su aparicion.

Tratamiento de enfermedades

Otra de las aplicaciones principales de la Genética en Medicina es el tratamiento de
enfermedades, donde interviene a diferentes niveles.

En algunos casos, conocer la causa genética de una enfermedad es la llave para
poder establecer cual es el tratamiento mas adecuado para el paciente. Por
ejemplo, diferentes enfermedades metabdlicas estan causadas por variantes en
genes concretos y son susceptibles de ser tratadas mediante proteinas terapéuticas
o farmacos que corrijan la deficiencia o exceso. En algunos tipos de cancer ademas,
se han desarrollado tratamientos especificos dirigidos a hacer frente al efecto de
mutaciones concretas, en lo que se denomina ya medicina de precision.

En otros casos, la estrategia terapéutica puede consistir en administrar
instrucciones genéticas. En este caso se habla de terapia génica. Esta estrategia,
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planteada ya hace varias décadas, empieza a dar los primeros frutos y existen
varias terapias génicas aprobadas para enfermedades diversas como la atrofia
muscular espinal hereditaria o algunos tipos de cancer no hereditario. Dentro de la
terapia génica recibe una mencién especial la edicion del genoma, una
aproximacion dirigida a modificar el ADN que esta recibiendo gran atencion por su
gran potencial en el &mbito clinico.

Por otra parte, conocer la predisposicion genética a algunas enfermedades
complejas puede promover cambios en el estilo de vida destinados a minimizar el
efecto de factores ambientales en el desarrollo de la enfermedad.

Por ultimo, otro aspecto de las aplicaciones de la Genética en el tratamiento de las
enfermedades es considerar los factores genéticos que llevan a que la respuesta de
las personas a los farmacos sea diferente. La variaciéon del genoma no solo influye
en caracteristicas visibles o en la apariciéon de enfermedades, también afecta a los
diferentes procesos fisioldgicos y celulares del organismo. Por esta razon, ciertos
cambios en el genoma llevan que muchos de los fairmacos se metabolicen mejor o
peor, lo que repercute en la respuesta terapéutica que va a manifestar la persona.
La farmacogenética y la farmacogendmica abordan estos aspectos y estdn
definiendo el futuro de una medicina personalizada en la que se considere el
perfil genético de un paciente a la hora de decidir el tratamiento mas adecuado a
su enfermedad, sea esta genética o no.

Asesoramiento genético

El caracter hereditario de la mayoria de las enfermedades genéticas implica que la
informacion genética de un paciente puede ser relevante, no solo para él sino
también para otros miembros de la familia con los que comparte parte de su ADN.
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ADN en la salud humana. En la actualidad, se C GTCTTC
conocen las causas genéticas de multiples
enfermedades, hereditarias o no, y esta

informacion tiene utilidad directa en la practica
clinica.
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Los avances en el area de la Genética y Gendmica aplicadas a la Medicina siguen
produciéndose. Por esta razdn, es de vital importancia que los profesionales
médicos y sanitarios dispongan de unos conocimientos bdsicos y sélidos de
genética que vayan actualizdndose conforme se produzcan nuevos
descubrimientos en este campo. El curso “Experto Universitario en Genética
Médica y Gendémica” esta disefiado para proporcionar un repaso a las bases
genéticas de las enfermedades humanas y una actualizacion de los ultimos avances
de la Genética y Gendmica aplicadas a la Medicina, con el objetivo de favorecer el
mejor cuidado posible a todos los pacientes.

Guia divulgativa elaborada y coordinada por Genotipia.
Contenido: Amparo Tolosa. Disefio y maquetacién: Rosario Garcia.



