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Jorge Ferrer, del Idibaps, en Barcelona.

Describen un mapa de secuencias
relevante en la diabetes tipo 2

Un equipo en el que participan investigadores del
Idibaps, Ciberdem e Idibell publica hoy en Nature
Genetics un mapa de secuencias de la cromatina
abierta de los islotes pancreaticos; en concreto,

las que regulan la actividad en un tejido @

muy relevante en la diabetes de tipo 2.
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GENOMICA UN EQUIPO INTERNACIONAL DESENTRARA LAS SECUENCIAS QUE REGULAN SU ACTIVIDAD

Describen el mapa de la cromatina
abierta de los islotes pancreaticos

=> Un equipo internacional que incluye investigadores espaioles
del Idibaps, Ciberdem e Idibell publica hoy en Nature Genetics
el mapa de la cromatina abierta de los islotes pancreaticos.

1 Javier Granda Revilla Barcelona
La edicién digital de Nature
Genetics publica hoy el mapa
de la cromatina abierta de
islotes pancreaticos. El tra-
bajo es obra de un equipo
internacional en el que par-
ticipan cientificos del Insti-
tuto de Investigaciones Bio-
médicas August Pi y Sunyer
(Idibaps), el Centro de In-
vestigacién Biomédica en
Red de Diabetes y Enferme-
dades Metabdlicas Asocia-
das (Ciberdem), el Instituto
de Investigacién Biomédica
de Bellvitge (Idibell) y la
Universidad de Chapell Hill
(Carolina del Norte) en co-
laboracién con otros centros
italianos y suizos.

Como ha explicado Jorge
Ferrer, investigador del Idi-
baps, "hemos realizado un
mapa de las secuencias que
regulan la actividad. Hay un
pequeflo porcentaje del ge-
noma que es codificante, pe-
ro no se sabe la funcién del
resto. Hemos determinado
aquellas partes cuya funcién
consiste en regular la activi-
dad génica en un tejido muy
relevante en la diabetes,
porque los islotes pancreati-
cos tienen las células pro-
ductoras de insulina. Desde
el punto de vista de la gené-
tica, la diabetes tipo 2 -la
mas frecuente- tiene mucho
interés: en los tltimos afios
se ha demostrado en varios
estudios que las variaciones
de secuencia estdn asociadas
a la enfermedad y el proble-
ma radica en que estos poli-
morfismos estdn en partes
no codificantes del genoma'.

Por lo tanto, este mapa de
elementos funcionales per-
mite discernir qué polimor-
fismos son en realidad fun-
cionalmente relevantes de
los que aparentemente no

lldem Akerman, Lorenzo Paquali, Santiago Rodriguez, Miguel Angel Maestro, Jorge Ferrer,
Myriam Solar, Vanessa Gerau, Carme Sanahuja, Ignasi Moran, Takao Nammo y Joris Van Arens-
bergen, miembros del laboratorio de Programacién Gendémica de Células Beta, del Idibaps.

tienen ningan significado
pero que muestran asocia-
cién en los estudios genéti-
cos.

Zonas con SNP

Como ha recordado Ferrer,
de la misma manera que
existen mapas de genes que
muestran elementos codifi-
cantes, "hacen falta estos
mapas de elementos funcio-
nales del genoma, porque
las zonas en las que hay un
polimorfismo de nucleétido
simple (SNP) en un elemen-
to funcional muy probable-
mente tendran funciona-
miento relevante. Un mapa
de este tipo permite intentar
dar sentido a las variaciones
de secuencia asociadas en
este caso a la diabetes, aun-
que la idea es aplicable a
cualquier enfermedad co-
mun como cancer de colon,
de mama, infarto de miocar-
dio, hipertensién, etc., por-
que todas las enfermedades
frecuentes no son monogé-
nicas, sino poligénicas, con
muchos SNP".

ELEMENTOS ACTIVOS

Un aspecto clave desde el punto de vista bioldgico es que
los elementos activos del genoma forman acumulos y se
aglomeran. "No estan distribuidos al azar y cada uno de
ellos suele estar rodeando a un gen. Los acimulos se
extienden muchisimo a lo largo del genoma. Es algo
sorprendente y es el tipo de hallazgo que se ve cuando se
hacen estudios no sesgados, mirando todo el genoma en
vez de un gen. Hasta ahora, la biologia se ha centrado en
desarrollar una hipétesis, observar un gen, mirar una
parte de un gen y sacar conclusiones, pero al analizar el
conjunto empiezas a ver que nuestras ideas previas no
son lo que pensdbamos. Nos ha permitido apreciar cémo
se organiza la cromatina abierta en el conjunto de todo el
genoma", explica Jorge Ferrer, del Idibaps.

El estudio aporta ademas
como ejemplo de SNP fun-
cionalmente relevante el
gen 157903146, el principal
gen implicado en la suscep-

tibilidad para la diabetes 2.
Otro aspecto destacado es la
metodologia del estudio, ya
que es la primera vez que se
utiliza esta técnica para in-

En concreto, lo que han elaborado es un mapa de secuencias
que regulan la actividad en un tejido muy relevante en la dia-
betes de tipo 2.

El estudio aporta
ademas como ejemplo
de SNP funcionalmente
relevante el gen
rs7903146, el principal
implicado en la diabetes
de tipo 2

Se han determinado las
partes cuya funcién
consiste en reqular la
actividad génica en
islotes pancreéticos
que tienen las células
productoras de insulina

tentar mapear elementos
funcionales utilizando la ul-
trasecuenciacién, que ayuda
a secuenciar el genoma en
toda su integridad.




