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INVESTIGACION LOS TRABAJOS SE CENTRAN EN ENFERMEDADES MONOGENICAS, COMO AMAUROSIS DE LEBER Y ADRENOLEUCODISTROFIA

La terapia génica irrumpe con fuerza en 2009

trabajos con terapia génica, en tres enfermedades monogénicas, y en el

- Este afio el cambio climatico y el descubrimiento del esqueleto mas
antiguo de la tierra han tomado el protagonismo en los acontecimientos
del afo que destaca Science. En ciencia ha habido una mencion a los

B C. Simén Vézquez

Science publica los grandes
logros innovadores de 2009.
El primero es el descubri-
miento del esqueleto de Ar-
di, que ha cambiado la for-
ma de pensar sobre la evolu-
ci6n humana temprana y su-
pone la culminacién de
quince afios de investiga-
cién de mas de 47 cientifi-
cos de nueve paises que ana-
lizaron 15.000 muestras de
animales y de plantas fosili-
zadas.

En el campo cientifico, el
area destacada ha sido el re-
surgimiento de la terapia gé-
nica. Este afio se han publi-
cado varios trabajos en tera-
pia génica en amaurosis
congénita de Leber, en adre-
noleucodistrofia asociada al
Xy en inmunodeficiencia
combinada grave, los deno-
minados nifios burbuja.

La terapia génica consi-
gue reparar las células mal-
funcionantes remendando su
ADN, lo que ofrece una al-
ternativa en enfermedades
causadas por un solo gen.
Dos grupos de investigado-
res, uno britanico y el otro
estadounidense, inyectaron
en el ojo dafiado por amau-
rosis un virus que porta el
gen que codifica una enzima
necesaria para la sensibili-
dad alaluz. En el primer es-
tudio se consiguié mejorar
la sensibilidad a la luz en do-
ce pacientes con ceguera
parcial. Cuatro nifios logra-
ron la suficiente visién para
realizar deporte y dejar de
recibir ayuda especial.

Los trabajos en adrenoleu-

La terapia génica
consigue reparar las
células 'remendando’
su ADN, lo que es una

alternativa en
enfermedades
monogénicas

Hace unos afos se
tuvieron que detener
los ensayos con terapia
génica porque varios
nifios tratados
desarrollaron leucemia
y otro murié

codistrofia asociada al X
también son positivos. Se
trata de una alteracién cere-
bral que mata a los nifios an-
tes de que lleguen a la ado-
lescencia.

Un equipo francés im-
plant6 el gen correcto en las
células sanguineas de dos
nifios de siete afios con
adrenoleucodistrofia asocia-
da al Xy algunas células em-
pezaron a producir la protei-
na alterada y, aparentemen-
te, migraron a sus cerebros.
A los dos afios, el dafio pro-
pio de la enfermedad se pa-
16. El trabajo es el primero
que utilizé un VIH alterado
para introducir los genes co-
rrectos en las células, ya que
este vector es menos pro-
penso que los otros virus
empleados a provocar can-
cer. La inmunodeficiencia
combinada grave se debe a
la ausencia de la desaminasa

Paciente con
adrenoleucodistrofia

aumento de la esperanza de vida. Los editores de la revista no se han

olvidado de uno de los protagonistas del aiio: el HIN1.

Células sanguineas hematopoyéticas |

Reduccién del
deposito de lipidos

Proceso de la terapia génica para curar la adrenoleucodistrofia asociada al X.

de adenosina. Un grupo ita-
liano llevé a cabo este afio
un estudio con nifios de
ocho afios con la enferme-
dad. Ocho de los diez pa-
cientes tratados no necesita-
ron terapia de reemplazo
enzimdtico y llevan una vida

practicamente normal. No
se produjeron efectos adver-
sos en los pacientes tratados.
Hay que recordar que hace
unos afios se tuvieron que
detener los ensayos porque
varios nifios tratados desa-
rrollaron leucemia y otro

murié. Ante los resultados
de estos trabajos que han
visto la luz este afio hay
otras enfermedades genéti-
cas que se podran beneficiar
de la terapia génica.

B (Science 2009; 326:
1.598-1.607).

LO QUE VIENE

Células iPS: El afio
pasado fueron las
estrellas. Utilizando los
mismos métodos se
han logrado desarrollar
células inducidas de
pacientes que permiten
estudiar una
enfermedad concreta.
De hecho, ya hay de
diabetes tipo 1, de
Parkinson y de mas de
una docena de
enfermedades. En 2010
se sequird por este
camino.

Estudios de exomas: E|
afio que viene se podrd
secuenciar el ADN que
codifica proteinas de
miles de genomas, que
mostraran las causas
genéticas de muchas
enfermedades.
También auyudaran a
explicar algunos puntos
de los estudios de
asociacién genética, en
los que se emplean los
chip de ADN para
estudiar los
marcadores de riesgo
para desarrollar ciertas
patologias.

La bioguimica del
cancer: La glicdlisis de
las células
cancerigenas copard
muchas de las
reuniones cientificas,
los planes de negocio
de varias empresas
biotecnolégicas y sera
el objetivo principal de
algunos ensayos
clinicos.



