
Varias revistas del grupo Na-
ture publican hoy dos doce-
nas de estudios que recogen 
la labor del proyecto Road-
map Epigenomics (mapa de 
carreteras epigenómico): una 
extensa colección de las mo-
dificaciones químicas que al-

El epigenoma humano ya 
tiene mapa de carreteras

Se han analizado 111 tejidos y tipos celulares, 2.800 bases de datos 
pangenómicas y 150.000 millones de sondas o fragmentos de ADN

teran la forma en que cada 
tipo celular utiliza la infor-
mación genética. Hace diez 
años, el genoma humano des-
veló los ingredientes de la 
vida; el epigenoma muestra 
ahora cómo los usan cada cé-
lula para cocinar sus parti-
culares recetas.  

Manuel Lombart, consejero de Valencia; José Ignacio Nieto, consejero de La Rioja; Javier Olave, vicepresidente de 

la Asociación de la Prensa y exdirector de DIARIO MÉDICO; Rocío Mosquera, consejera gallega, y Luis Alfonso Her-

nández Carrón, consejero de Extremadura, ayer en Madrid en el Congreso de Inforsalud.
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MEDICINA El Gregorio Marañón 
estrena el primer programa de 
rehabilitación cardiaca infantil
El Hospital madrileño 
Gregorio Marañón ha 
puesto en marcha por 
primera vez en España 
un programa de Reha-
bilitación Cardiaca In-
fantil, dirigido por 
Constancio Medrano y 

Olga Arroyo, que per-
mite a niños con car-
diopatías congénitas 
graves recuperar fun-
ción cardiovascular a 
través de un entrena-
miento controlado y 
seguro.                    P. 8

MEDICINA

El tratamiento masivo del  
pian con azitromicina podría  
erradicarlo para el año 2020

The New England pu-
blica hoy los resulta-
dos del primer estudio 
que muestra que la es-
trategia planteada por 
la OMS para erradicar 
el pian en 2020 es efi-
caz. El estudio ha sido 
liderado por investi-
gadores de ISGlobal 
dirigidos por Oriol 
Mitjà.                      P. 8

 El Sergas incurre en 
"mala fe" por impedir que se 
cobre una paga, dice un juez
Un juzgado de Orense 
ha condenado al Servi-
cio Gallego de Salud  
a pagar las costas al 
apreciar "mala fe y te-
meridad". El fallo ra-
zona que la entidad 
gestora obliga a los 

médicos a acudir a los 
tribunales para resol-
ver un "litigio innece-
sario" como  cobrar 
parte de la extra de 
Navidad de 2012, da-
dos los antecedentes 
que existen.            P. 7

NORMATIVA

El consorcio internacional 
coordinado desde los Institu-
tos Nacionales de Salud esta-
dounidenses ha concluido así 
el compendio más amplio del 
epigenoma humano, a partir 
de 111 tejidos y tipos celu-
lares obtenidos de adultos y 
embriones, y ha identifica-

do señales epigenéticas aso-
ciadas a 58 rasgos patológi-
cos, como la diabetes 1, la ar-
tritis reumatoide, la esclero-
sis múltiple y el Alzheimer. Su 
conocimiento asienta las ba-
ses para estudiar los meca-
nismos genéticos de muchas 
enfermedades.                   P. 9
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Juan Castillo, Constancio Medrano, el presidente de la co-

munidad de Madrid Ignacio González, Olga Arroyo y el con-

sejero de Sanidad Javier Maldonado, ayer.
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La Fundación Tecnología y 
Salud, con el apoyo de Fenin, 
presentó ayer un Plan de Lu-
cha contra las Infecciones 
Relacionadas con la Asisten-
cia Sanitaria (IRAS), que 
cuenta con siete líneas estra-
tégicas y que ve posible redu-

Las tecnológicas presentan un plan para reducir las 
infecciones, que 'gastan' 700 millones al año, un 30%

cir las infecciones nosoco-
miales al menos en un 30 por 
ciento. El documento cifra en 
unos 700 millones el coste 
anual, sobre todo ligado a las 
estancias hospitalarias a las 

que se asocian, de este tipo de 
infecciones. Los consejeros 
de Valencia, Galicia y País 
Vasco, que participaron en 
una mesa redonda tras la 
presentación del plan, aplau-

GESTIÓN

Consejeros de Sanidad (de 
País Vasco, Galicia, Valencia y 
La Rioja), gestores autonómi-
cos y tecnólogos pusieron 
ayer el broche final al Con-
greso Inforsalud: entre las 
conclusiones, dos necesida-
des; afianzar las TIC sanita-
rias de uso generalizado an-
tes de introducir las nuevas, 
y tener liderazgo político. P.2

Consejeros 
piden afianzar la 
'eSalud' en uso 
antes de añadir 
novedades

SANIDAD

Oriol Mitjà.

dieron la posibilidad de con-
tar con una estrategia nacio-
nal que pueda homogeneizar 
las múltiples y variopintas 
iniciativas regionales, y se 
mostraron de acuerdo en que 
Ministerio y autonomías tra-
ten este tema en el seno del 
Consejo Interterritorial.    P. 4

País Vasco, Valencia y Galicia, de acuerdo con tener 
un plan nacional y con debatirlo en el Interterritorial
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'SALSAS' EPIGENÓMICAS A PARTIR DEL 'LIBRO DE RECETAS' GENÓMICO

Los tipos celulares se diferencian a partir de una interpretación única del genoma
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Una década después del 
proyecto genoma humano, 
otro consorcio coordinado 
por los Institutos Naciona-
les de Salud estadouniden-
ses presenta el mapa del 
epigenoma humano. Dos 
docenas de estudios que se 
publican en varias revistas 
del grupo editor de Nature 
recogen la labor del proyec-
to Roadmap Epigenomics 
(mapa de carreteras epige-
nómico): una extensa colec-
ción de las modificaciones 
químicas que alteran la for-
ma en que cada tipo celu-
lar utiliza la información 
genética.  

Si bien casi todas las cé-
lulas del organismo cuen-
tan con el mismo código ge-
nético, cada una de ellas lo 
emplea de una forma, algo 
parecido a las múltiples in-
terpretaciones que los lec-
tores hacen de un mismo li-
bro. 

"El programa Roadmap 
Epigenomics genera una 
guía de referencia del epige-
noma humano, a partir de la 
evaluación sistemática en 
más de cien tejidos prima-
rios y tipos celulares", ha 
apuntado en una rueda de 
prensa Manolis Kellis, in-
vestigador principal del 
consorcio y profesor en el 
Laboratorio de Inteligen-
cia Artificial y Ciencias In-
formáticas del Instituto Tec-
nológico de Massachusetts 
(MIT). 

Para explorar cómo las 
células adquieren identida-
des y funciones específicas, 
se han centrado en mues-
tras tomadas directamente 
de tejidos humanos, em-
brionarios y adultos. En to-
tal, generaron 2.805 bases 
de datos pangenómicas, que 
incluían 150.000 millones 
de fragmentos de secuen-
ciaciones.  

Kellis encabeza uno de los 
estudios que analiza 111 
epigenomas humanos e 
identifica señales epigené-
ticas de variantes genéticas 
asociadas a 58 rasgos pa-
tológicos. Así, las variantes 
genéticas asociadas a la al-

El epigenoma humano 
revela al ADN en acción

Un consorcio científico presenta en 'Nature' el mapa del epigenoma humano, 
que completará el estudio de las bases genéticas de las enfermedades

MADRID 
SONIA MORENO 
dmredaccion@diariomedico.com

del sistema inmunológico 
en la enfermedad neurode-
generativa. 

En otro de los estudios, 
dirigido por Alexander 
Meissner (Instituto Broad 
del MIT), se muestra que la 
metilación del ADN influye 
en cómo las células madre 
se diferencian en tipos espe-
cíficos de neuronas. Por su 
parte, el trabajo encabezado 
por Bing Ren, de la Univer-
sidad de California en San 

Diego, revela que otra forma 
de regulación epigenómica 
�la modificación de croma-
tina� influye en la diferen-
ciación de las células ma-
dre, y el estudio de Shamil 
Sunyaev, de la Universidad 
de Harvard, demuestra que 
los perfiles epigenómicos se 
vinculan a modelos de mu-
taciones asociadas al cán-
cer, lo que podría ayudar a 
predecir la célula de origen 
de un tumor concreto.

Desde el organismo. El proyecto analiza epigenomas de referencia para desve-
lar elementos funcionales claves que controlan la expresión génica en 127 tejidos y 
tipos celulares humanos, procedentes de adultos y embriones, así como de indivi-
duos sanos y enfermos. Muchos de los tejidos adultos investigados se separaron 
atendiendo al tipo o región; por ejemplo, de la sangre se obtuvieron células inmunes, 
y del cerebro se analizaron regiones como el hipocampo. Las muestras recibieron 
análisis epigenómicos, además de secuenciaciones genómicas y de asociación pange-
nómica (GWAS). Lo mismo ocurrió con las células madre tomadas de blastocistos.

tura son activas en las célu-
las madre; las que se aso-
cian a diabetes tipo 1, ar-
tritis reumatoide y esclero-
sis múltiple, en las células 
inmunes; las que se relacio-
nan con presión arterial, 
son activas en el corazón; 
las del colesterol y rasgos 
metabólicos, en el hígado, y, 
sorprendentemente, las de 
Alzheimer, se muestran ac-
tivas en monocitos CD14, 
lo que refrendaría el papel 

Los puntos claves de un hallazgo
� La epigenética estudia los 
elementos funcionales que regulan la 
expresión génica en una célula. 
� Los epigenomas dan información 
sobre los patrones con los que 
estructuras como grupos de 
metilación influyen en el ADN y en las 
histonas, y sobre las interacciones 

entre diferentes partes de la 
cromatina. 
� El proyecto Roadmap Epigenomics 
analiza las muestras tomadas 
directamente de tejidos y células 
humanas, enfermas y sanas. 
� Incluye 150.000 fragmentos de ADN 
secuenciado, 3.000 veces un genoma.

Juan Fortea, del Hospital de San Pablo, en Barcelona.
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La Fundación Catalana 
Síndrome de Down y el 
Hospital de San Pablo, 
de Barcelona, anuncia-
rán hoy un acuerdo para 
crear una unidad espe-
cializada en Alzheimer y 
síndrome de Down. Se 
trata de un proyecto pio-
nero en el mundo que, 
además de ofrecer asis-
tencia especializada, 
permitirá estudiar el 
vínculo entre esta triso-
mía y el desarrollo de 
problemas neurológicos. 

Según ha explicado a 
DIARIO MÉDICO el respon-
sable del proyecto y co-
ordinador de esta uni-
dad en el hospital, Juan 
Fortea, uno de los princi-
pales problemas de sa-
lud de las personas con 
síndrome de Down ac-
tualmente es el Alzhei-
mer. "En los años cua-
renta, la esperanza de 
vida de los individuos 
con síndrome de Down 
era de 10 años. Morían 
de cardiopatías, pero ac-
tualmente reciben trata-
miento adecuado y su 
esperanza de vida ha au-
mentado de forma muy 
importante. Ahora supe-
ran los 60 años, lo que 
también ha cambiado 
los problemas de salud a 
los que se enfrentan". 

Aunque existen pocos 
datos epidemiológicos 
de este colectivo, se sabe 
que a partir de los 40 
años de edad las perso-

Una unidad pionera 
investigará el Alzheimer 
en síndrome de Down

BARCELONA 
KARLA ISLAS PIECK

nas con esta trisomía 
presentan lesiones en el 
cerebro aunque no desa-
rrollen aún síntomas de 
Alzheimer. A partir de los 
60 años, entre el 50 y el 
70 por ciento -según las 
diferentes series- desa-
rrollan demencia. "Es un 
problema de enorme re-
levancia". 

La Fundación Catala-
na Síndrome de Down es 
la asociación de este tipo 
más grande del mundo. 
Su centro médico realiza 
el seguimiento de unos 
2.500 adultos y ahora, 
mediante el acuerdo con 
el San Pablo, se pondrá 
en marcha un programa 
de diagnóstico precoz 
para lo que se realizará 
un estudio neuropsico-
lógico basal a todos los 
interesados. 

Los pacientes que pre-
senten signos de alerta 
se seguirán en la unidad 
de San Pablo y se les in-
cluirá en un plan de sa-
lud específico. "Esto re-
presenta una mejora en 
la calidad de la asisten-
cia que se ofrece a estas 
personas". 

Además, la nueva uni-
dad permitirá poner en 
marcha estudios pione-
ros orientados a conocer 
la historia natural del 
Alzheimer en el síndro-
me de Down, a diseñar 
instrumentos diagnósti-
cos más precisos y a va-
lidar la utilidad de los 
biomarcadores conoci-
dos en este colectivo.

Fuente: Nature
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