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Fl estudio

€l doctor y cientifico del CSIC Paulino Gémez, fundador de la empresa Genoma4U. /|

genético

para detectar
enfermedades raras

Genoma4U cuenta con un sistema que permite
evaluar variantes genéticas graves como la muerte
subita del deportista o la trombofilia. Por b.}. 0.

a entrevista en un programa de
radio sobre enfermedades congé-
nitas fue el detonante que hizo
que el doctor Paulino Gomez

Puertas del CSIC se decidiese a fundar Ge-
noma4U, el primer servicio dedicado en ex-
clusiva a la secuenciacion del genoma hu-
mano de particulares bajo demanda.

Una herramienta con la que el doctor
busca ser capaz de detectar de una sola vez
la presencia de enfermedades de origen ge-
nético en los pacientes que decidiesen soli-
citar este test a su emprea afincada en el
Parque Cientifico de Madrid. Un tipo de do-
lencias que, segtn explica Gomez, «resul-
tan muy dificiles de diagnosticar» y para las
que busca un procedimiento lo més senci-
llo posible y a distancia de cara a los pacien-
tes.

«El usuario contacta con nosotros por te-
1éfono o por la web y en unos dias recibe en
su domicilio un kit de recoleccion de saliva
junto con las instrucciones para su uso», ex-
plica Gémez. «Una vez recibimos la mues-
tra extraemos el ADN y vemos la parte mas
importante del genoma, conocida médica-

mente con el término de ‘exoma humano’.
que ocupa el 1% del genoma y codifica pa-
ra todas las proteinas y enzimas del orga-
nismo, donde se estima que se localizan
mas del 85% de las mutaciones causantes
de enfermedades genéticas», anade.

La empresa reinvierte sus
beneficios en investigacion
sobre este tipo de patologias y
en el diseno de farmacos

A continuacién el paciente recibe el infor-
me en formato fisico o por correo, sin nom-
bre y en el que figura una clave asociada
para mantener la privacidad, ademas del
acceso a una cuenta en Internet donde tie-
ne disponibles sus datos.

«La interpretacion de los datos obtenidos
permite detectar la predisposicion a sufrir
enfermedades de origen genético, tanto del
usuario como de sus hijos», explica el Doc-
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tor. «Por ejemplo, permite evaluar variantes
genéticas potencialmente graves como la
hipercolesterolemia o la muerte subita del
deportista, o bien detectar variantes genéti-
cas potencialmente transmisibles. Es decir,
saber si una persona puede transmitir una
enfermedad determinada a su descenden-
cia, por ejemplo trombofilia», ahade. «Ade-
mas», prosigue, «de forma rutinaria anali-
zamos una serie de marcadores genéticos
relacionados con colesterol, obesidad/dia-
betes y riesgo cardiovascular, permitiendo
detectar tendencias genéticas que pueden
ser corregidas con hébitos de salud adecua-
do y un estudio de nutrigenética y otro de
farmacogenética».

El doctor Gomez sefala que, «a diferen-
cia de lo que puede encontrarse en el mer-
cadov, se trata de «un servicio tinico porque
secuencia todas las posiciones del genoma
que se expresan en el cuerpo (en total unos
30 millones de pares de bases de ADN, que
se leen una media de 50 veces cada una) , y
no s6lo un nimero limitado de ellas (dece-
nas o miles de SNPs) como otros servicios
disponibles centrados en estética, en can-
cer, metabolismo, ancestros, etc.».

Ademas, también indica que la informa-
cién que Genoma4U facilita al usuario so-
bre su secuencia completa en un formato
estandar, para que pueda volver a consul-
tarse por cualquier especialista en cualquier
momento ya que no cambia con el paso del
tiempo.

Por otra parte, Gomez hace especial én-
fasis en que al tratarse de una empresa que
nace del &mbito académico, con una muy
fuerte componente de investigacion aplica-
da al estudio de enfermedades, emplean
sus beneficios para reinvertirlos en la finan-
ciacién de I+D de las dolencias raras. Para
ello, cuenta con un convenio de investiga-
ci6én con la Fundacién Severo Ochoaa tra-
vés del cual canaliza la financiacion de la in-
vestigacion basica de diferentes patologias,
ademaés del disefio de nuevos farmacos.




