
-El aragonés

lesús Sainz
halla un gen
que predispone
a padecer
diabetes
Es el mayor descubrimiento genético
.~-elacionado con esta extendida elffermedad

DeCode Genetics ha pedido la patente del
)ga-

test para detect~u: el riesgo de ser diabético

ZARAGOZA. Un equipo in,?esti-
gador de lslandia, del.que forma
parte destacada el biólogo arago-
nés lesús Sainz Maza, ha descu-
bierto el componente genético
más importante que predispone a
padecer la diabetes más común,
la de tipo 2 o diabetes mellitüs.

El zaragozano Sainz Maza, que
dirige el departamento de Bioin-
formática de la empresa farma-
céutica DeCode Genetics instala-
da en Reikiavik (lslandia), ha si-
do uno de los principales artífices
de este hallazgo, considerado uno
de los más importantes relacio-
nados con la predisposición ge-
nética a padecer la diabetes co-
mún.

Según explica el científico ara-
gonés, se estima que el 40 % de la
incidencia de la enfermedad es
genética, mientras que el resto
responde a factores externos, de
origen ambiental. Así, su equipo
ha encontrado un gen, el TCF7L2,
que pued_e predecir el 50 % de la
parte genética de la enfermedad,

9 lo que es lo mismo, el 20 % de
la diabetes tipo 2.

"Mediante el análisis de unos
4.000 individuos de varioS; grupos
poblacionales,(islandeses, dane-
ses y norteamericanos) hemos
podido determinar que el gen
TCFrL2 causa diabetes, y que al-
gunas variantes de este gen llegan
a triplicar el riesgo de padecerla",

Una dolencia devastadora
LA ENFERMEDAD

¯ Características. La diabetes
es una enfermedad devastadora
caracterizada por la hiperglice-
mia crónica (niveles altos de
glucosa en la sangre). Esto se
debe a que la insulina que pro-
duce el páncreas no se puede
conectar con las células para
permitir qúe la glucosa entre y

¯ produzca energía,
¯ Incidencia de la obesidad.
Según la OMS, unos 143 millo-
nes de personas sufren diabetes
en el mundo, pero esta cifra’as-
cenderá a 300 millones en 2025
debido a la incidencia de la obe-
sidad, cada vez más extendida y
uno de los factores de riesgo pa-
ra padecer diabetes. En los paí-
ses en vías de desarrollo estas
cifras representarán un aumen-
to medio de casos del 170 %, y
en los países desarrollados del

LA CIFRA

6%

42 %. La mayoría de los enfer-
’ mos padecen complicacignes

severas debido a la hiperglice-
mia como neuropatías, nefropa-
tías, y el desarrollo rápido de en-
fermedades eardiovasculares
entre otras.
¯ Complejidad, Es una enfer-
medad de origen muy complejo
lo que ha dificultado la investb
gación, Se estima que el compo-
nente genético de la enferme-
dad es el 40 %. siendo el resto
de origen ambiental. Es decir, un
nivel bajo de actividad y una
dieta deficiente, paso excesivo
(especialmente alrededor de la
cintura) aumentan el riesgo de
una persona a desarrollar diabe-
tes de tipo 2. La predicción de fa
enfermedad facilitaría la preven-
ción mediante un estilo de vida
adecuado.

¢

Aproximadamente el 6 % de
la población mundial es dia-
bética, El 90 % de los afec-
tados padece la de tipo 2.

Los diabáticos deben someterse a controles asiduos para saber el nivel de glucosa en sangre. GUILLERMO MESrRE

’ía enfermedad avanza

,¿,.os síntomas
Los síntomas más frecuentes en los
enfermos de diabetes son los si-

-~4ientes: incremento de la frecuen-
¯ cia en orinar (fen6meno de la"cama

mojada" en los niños); hambre in-
j~ual; sed excesiva; debilidad y can-
~sancio; pérdida de peso; irritabilidad
y cambios de ánimo; sensación de
malestar en el estómago y vómitos;
infecciones frecuentes; vista nubla*
da; cortaduras y rasguños que no se

~’%ían, o que se curan muy lenta-
mente; picazón o entumecimiento
en las manos o los pies; infecciones
reeurrentes en la piel, la encía o la

’-~~ga.

Una epidemia en auge
Los malos hábitos alimentarlos o la denominada comida "basura", que
exeluye de la alimentación diaria las frutas y verduras, así como el se-
dentarismo, están propiciando que pmlifere la diabetes de tipo 2 hasta
convertirse en una verdadera epidemia del siglo XXI. Además, esta en-
fermedad afecta cada vez más a los niños. Si hasta hace unos años sola-
mente se desarrollaba a partir de los 40 años (de hecho antaño la de ti-
po 2 se denominaba "diabetes del adulto"), ahora se calcula que pronto
habrá un 30 % de niños blancos afectados. Por este motivo, institucio-
nes dedicadas a la prevención de las enfermedades, como la Organiza-
ciÓn Mundial de la Salud (OMS), lanzan con frecuencia mensajes en los
que recuerdan que luchar ahora contra la obesidad infantil es un medio
muy eficaz de prevenir la diabetes en el futuro. Además. se da la circuns-
tancia de que el vertiginoso aumento de la diabetes infantil no es patri-
monio exclusivo de 1os pa[ses desarrollados: ~os estudios de la OMS han
detectado un incremento de la incidencia de la enfermedad en países co-
mo China o Brasil, N. C.

TIPOS DE DIABETES

¯ Tipo 1. La diabetes tipo 1 re-
quiere un reemplazo total de in-
sulina para preservar la vida, ya
"que el cuerpo no produce las
cantidades adecuadas de esta
hormona’que segregan en el
páncreas los islotes de Langer-
hans, y que es la responsable de
regular la cantidad de glucosa
existente en la sangre.
¯ Tipo 2. Se relaciona con la re-
sistencia a la insulina (el cuerpo

no tiene la capacidad de respon-
der apropiadamente a esta hor-
mona). Va a menudo unida 
obesidad y colesterol alto.
¯ Gestacional. La diabetes
gestacional se presenta durante.
el embarazo. Como no provoca
dolores ni molestias, toda mujer
gestante es sometida a un análi-
sis para saber si sufre este tipo
de diabetes y poderla controlar
para evitar daños al feto.

DIAGNÓSTICO Y TRATAMIENTO

¯ Una prueba. Si usted se ha
hecho una prueba de glucosa en
sangre y el resultado es de 185 o
más, o en ayunas da ].26 o más,
entonces tiene diabetes, Con el
tratamiento se estabiliza el nivel

de glucosa en sangre, se prolon-
ga la vida del paciente y se pre-
vienen complicaciones a largo
plazo. El tratamiento principal
para la diabetes tipo li es el ejer-
cicio y la dieta.
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apunta el investigador zaragoza-
no.

"Si tienes esta marca genética,
el riesgo de sufrir la enfermedad
es 2,4 veces ina,vor que el de una
persona que carece de ella", aña-
de Sainz iVlaza.

De esta forma, al conocer la
marca genética, se puede saber de
antemano si existe riesgo de pa-
decerla y, por tanto, prevenir ()
controlar su incidencia¯ Es decir,
la predicción de la enfermedad
facilitaria ta prevención median-
te un estilo de vida adecuado (ali-
mentación, ejercicio).

Hallazgo inesperado
"El hecho de que este gen expli-
que un porcentaje tan alto del ori-
gen genético de la diabetes (el
50 %) ha sido inesperado para
nosotros y para la comunidad
ciemifica en general", explica Je-
sús Sainz. "Podemos decir que es
el gen con más incidencia en el
origen de la diabetes, al menos en
las poblaciones analizadas", aña-
de. El hecho de que las variantes
de riesgo aparezcan en una frac-
ción tan alta como el 20 % de los
diabéticos proporciona una he-
rramienta muy valiosa para el
diagnóstico precoz de la enfer-
medad. Y por ello, DeCode Gc-
netics ha solicitado la patente, de
la que forma parte Jesús Sainz
Maza como inventor, para los

Diabetes tipo 2
El cuerpo humano necesita glucosa en la sangre en niveles estables. La insulina, segregada por el páncreas, regula estos niveles.
Si la acción de la insulina falla, se producen altibajos ea los niveles
de glucosa en sangre.

O
MOsculo /

En personas sanas . .~~1~~fj

O
El pancreas segrega La insulina actúa en el h’gado, La insulina actÚa en el mÚsculo,
insulina de forma natural que produce la cantidad que absorbe glucosa de la sangre

adecuada de glucosa en la cantidad necesariaPáncreas

Complicaciones principales

Daños en neuronas~
Daños ed la retina - --

En la diabetes tipo 2
Las células de 9rasa segregan una proteina,
que interfiere en la acción de la insulina

O
ti

OO
oo

El higado produce cantidades
inadecuadas de glucosa

Los músculos po responden a la
insulina y no consumen la glucosa
adecuada

marcadores que detectan estas
variantes. Así. la empresa fhrma-
céutica espera ofrecer en breve
plazo al sistema sanitario un diag-
nóstico para diabetes. Es decir, el
hallazgo va a permitir creai- un
test para diagnosticar, desde el
nacimiento, si existe prcdisposi-

ción genética en el bebé a padecer
diabetes.

Además, este gen TCF7L2 es un
factor de transcripción que regu-
la la actividad de otros genes¯ Por
este motivo, ofrece pistas a De-
Codo Genetics para la investiga-
ción de otras vías mctabólicas y

de otros genes con la finalidad de
diseñar fármacos para la terapia
de una entkrmedad tan descono-
cida como extendida, dado que se
calcula que afectará a 300 millo-
nes de personas en 2025.

La incidencia de la diabetes ti-
po 2 alcanza ya al 6 9{, de la po-

blación mundial Se teme que es-
te porcentaje aumentará en el l’u-
tufo debido a la epidemia de ob’-c~2~;7

sidad nmndial (la obesidad es uno
de los factores de riesgo para pa-
decer diabetes). La mayoría de los
enfermos sufre complicaciones
severas debido a la hiperglicemia,
como neuropatías, nefropat/as, y
el desarrollo rápido de en(erme-
dades cardiovasculares, entre
otras.

Importante repercusión
"Con este marcador genético po-
demos predecir c[ riesgo de dia-

betes, con lo que ello supone", e~
plica lesús Sainz a este periódico. ’
l’orque ya se sabe que el riesgo
ambiental puede evitarse toman-
do medidas coino caminar o cui-
dar la alimentación. Y también se ¯
sabl’a que existía un componente
genético ca el desarrollo de]a
diabetes de tipo 2, pero k>s inves-
tigadores no creian posible en-
contrar justamente el gen cau-
sante de ellD debido a la l~etero-
geneidad genética existente. 1)n
ahí el asombro de la comunidad
científica ante el bal]azgo de De:
Code Genetics. ,~~j

En opinión del b" } g zt’g" í

zano, "se trata del mayor descu-
brimiento genético que se ha lo-
grado hasta hoy en al campo de f~’~"
diabetes".

NURIA CASAS

El descubridor I Pocas veces las largas jornadas de dedicación a investigar para que mejore la calidad de vida de las personas ¿tan como resul-
tado tinos fl-utos como los logmdos por Jesús Sainz MaaL Con hmnildad, el investigador aragonés explica su hallazgo, un hito contra la diabet:es

Jesús Sainz Maza
"Ni siendo optimistas
esperábamos un hallazgo
de esta trascendencia"
LQué importancia tiene su ha-
Ilazgo cientffico sobre la diabe-
tes tipo 2?
La diabetes es una enfermedad
devastadora, muy frecuente y con
un alto componente alnbiental.
Helnos encontrado un gen que
explica el 50 % del componente
genético. Ni en los molnentos
más optimistas esperábamos en-
contrar algo tan flmrte para una
cnfcrlnedad tan difícil. Este ha-
l]azgo puede pernfitir el diagnós-
tico precoz, es decir antes de que
aparezcan los sintomas. Esto fa-
cilitaría la prevención mediante
tm estilo de vida adecuado. Por
otra parte, nos ha dado informa-
ción para abrir nuevas vias de in-
vestigación que esperamos nos
permitan diseñar fármacos para
la terapia de la enfermedad.
LCómo consiguió dar con esta
marca genética? LFue casual?
No fue casual. Utilizalnos nuestra
estrategia habitual: el análisis de
ligamiento genético de marcado-
res a la enfermedad en individuos
de la población islandesa y pos-
teriormente confirmación del ha-
llazgo en otras poblaciones, en es-
te caso la danesa y la nortemncri-
cana. l.o snrprendcntc fue el alto

nivel de significación estadística
de la asociación de un marcador
que diseñamos con la enferme-
dad. Hasta ahora nunca hablamos
encontrado una señal genética
tan fuerte.
¿Permitirá prevenir la incidencia
de la enfermedad?
Eso esperamos. Tenemos la posi-
bilidad del diagnóstico molecular
y ahora vamos a solicitar la autu-
rización para su uso a los orga-
nislnos competentes. Este proce-
so junto al de solicitud de paten-
tes lleva un tiempo, así que pasa-
rán meses antes de que sea acce-
sible al público asumiendo que se
autorice.
LEn qué líneas de investigación
se mueve en estos momentos?
Trabajo prácticamente en todos
los programas de investigación de
búsqueda de genes causantes de
enfermedades que lnay en Deco-
de Genetics. Debido a que mi res-
ponsabilidad es dirigir el depar-
tamento de Bioinformática, lo
que hago es analizar y gestionar
los datos que se producen¯ Tene-
mos nnos 60 programas de en-
fermedades comunes de los cua-
les unos treinta son los más acti-
vos. Otros temas de interés más

Sainz Maza dirige el departamento de Bioinformática de DeCode Genetics en Reikjavik. GUILLEeMO MESrRE

personal son los relacionados con
la estructura del genoma y con la
evolución molecular de las espe-
cies, que trato de llevar a cabo en
el poco tiempo qne the queda.
Usted es un reconocido investi-
gador en Islandia, pero le gusta-
ría volver a Zaragoza./.Por qué?
Esto), bien en lslandia, pero me
atraen emocionalmente mi f~/lni-

lía, mis amigos y mi cultura. Tam-
bién me gustaría, en mi modesta
medida, hacer algo por mi país.
gRo le da vértigo pensar que sal-
dr(a de Islandia, un paraiso para
los estudiosos de la Genética,
para regresar a su país, donde
los medios son escasos?
Bastante vértigo.
&O cree que se puede trabajar
en Zaragoza como en Reikjavik?

Creo que no. Dedicarse a la iñ-
vestigación en España y en Ara-
gón es dificil. Es un campo por el
que tanto el sector público como
el privado ho tienen el interés que
debieran si pretendemos apostar
por el futuro.
Desde su experiencia,/.a que ni-
vel se encuentra la investigación
en España?
Según con qué paises se compa-
re, ocupa un lugar relativamente
digno, pero en conjunto está por
debajo de lo que le corresponde a
su nivel económico. Y desde hm-
go muy por debajo de los grandes,
como EE UU, Japón, Inglaterra,
Alcmania, Canadá e incluso de
países más pequeños como, por
ejemplo, Holanda.

N.C.

SU PERFIl.

¯ Nació en Zaragoza en 1949,
ciudad a la que le gustaria regreLq
sar, Actualmente reside en la ca-
pital islandesa, Reikjavik.
¯ ES licenciado en Filosofía His-
pánica y en Biología y doctor en
Ciencias Biológicas.
¯ Ha trabajado como investiga-
dor en prestigiosos centros, co- ¯¯

mo el de Genoma Humano de
Lawrence Berke[efey Laboratory
(EE UU), donde se implicó en 
proyecto de Genoma Humano; o
en e~ Centro Médico Cedars Sinaim,
(EE UU).
¯ Dirige actualmente el depar-
tamento de Bioinformática de la
empresa Decode Genetics. I~’l

O.J.D.: 

E.G.M.: 

Fecha: 

Sección: 

Páginas: 

48995

281000

08/01/2006

GALERIA

42-43


