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Arriba, imágenes de un cerebro normal comparado con
otro; abajo, afectado de microcefalia.

GENÉTICA CARECEN DE CÓRTEX NORMAL

Un único gen causa las
alteraciones morfológicas
cerebrales en microcefalia
❚ DM

Las mutaciones que se
producen en un único
gen, el NDE1, localizado
en el centrosoma, son las
responsables de ciertas de-
formidades cerebrales que
afectan a su tamaño y for-
ma, según una investiga-
ción efectuada en la Es-
cuela de Medicina de la
Universidad de Yale, en
Connecticut (Estados Uni-
dos), en la que también
han participado otras uni-
versidades estadouniden-
ses. Los datos se publican
en el último número de
Journal of Human Genetics
y se han extraído del análi-
sis genético de una familia
de Turquía y de dos de Pa-
kistán con algún miembro
de su descendencia afecta-
do de la forma más grave
de microcefalia. Se trataba
de niños cuyo cerebro sólo
alcanzaba un 10 por ciento
del volumen total de un

cerebro normal. Además,
sus estructuras cerebrales
carecían de una arquitec-
tura cortical normal, he-
cho que caracteriza al ce-
rebro humano.

Millones de años
Esta combinación de fac-
tores, según el trabajo, no
se ha observado ante la ac-
tividad de otros genes aso-
ciados al desarrollo cere-
bral humano. Murat Gu-
nel, profesor de Neuroci-
rugía, Genética y Neuro-
biología de Yale, indica
que los hallazgos revelan
cómo simples moléculas
han contribuido a la ex-
pansión y evolución del
córtex cerebral humano
en los últimos cinco millo-
nes de años. "Este gen, im-
plicado en la división celu-
lar, es el responsable direc-
to de las deformidades
morfológicas que aparecen
en esta enfermedad".

NEUROLOGÍA MAYOR PRODUCCIÓN DE NO

Las estatinas mejoran el
flujo sanguíneo tras ictus
❚ Redacción

Un estudio que se publica
en el último número de
Stroke muestra que las es-
tatinas pueden ayudar a
tratar los ictus. El grupo de
Jin-Moo Lee, del Departa-
mento de Neurología de la
Universidad de Washing-
ton, ha coordinado un tra-
bajo con 31 pacientes con
ictus isquémico. Doce ya
estaban con tratamiento
con estatinas para reducir
su colesterol y se observó
que en éstos se restableció
el flujo sanguíneo de for-
ma completa con más ra-
pidez.

Este trabajo refuerza la

idea de que las estatinas
tienen más efectos benefi-
ciosos aparte de reducir el
colesterol, "entre los que
se encuentra el aumento
en la producción de óxido
nítrico, que dilata los vasos
sanguíneos".

Por eso, es necesario lle-
var a cabo estudios a gran
escala para confirmar si las
estatinas mejoran la res-
tauración del flujo sanguí-
neo tras sufrir un ictus, lo
que permitirá que se re-
duzcan las secuelas asocia-
das. "Quedan aun así por
resolver muchas dudas re-
ferentes a la dosis adecua-
da de estatinas".

❚ Karla Islas Pieck Barcelona

Los pacientes con diabetes
tipo 2 tienen la función pla-
quetaria alterada y presen-
tan un mayor riesgo de desa-
rrollar enfermedades cardio-
vasculares que el resto de la
población, según se des-
prende de un artículo de re-
visión coordinado por José
Luis Ferreiro, del Servicio
de Cardiología del Hospital
de Bellvitge y director del
Laboratorio de Investigación
Cardiovascular del Instituto
de Investigación Biomédica
de Bellvitge (Idibell), y Do-
minick Angiolillo, director
del Centro de Investigación
Cardiovascular de la Univer-
sidad de Florida (Estados
Unidos).

Los resultados de este tra-
bajo, que se publica en el úl-
timo número de Circulation,
indican que los diabéticos
responden peor al trata-
miento antitrombótico de
primera elección con antia-
gregantes orales como el
ácido acetil salicílico y el
clopidogrel, lo que resalta la
importancia de buscar nue-
vas alternativas terapéuticas
para este grupo de riesgo.

Según los últimos datos
que constan en la literatura
médica, los diabéticos sin
enfermedad coronaria tie-
nen el mismo riesgo de
acontecimientos cardiovas-
culares que un paciente con
antecedentes de infarto de
miocardio. Se sabe que la
diabetes tipo 2 es un factor
predictivo de enfermedad is-

CARDIOLOGÍA SEGÚN CONCLUYE UN ANÁLISIS DE REVISIÓN QUE PUBLICA ‘CIRCULATION’

Un artículo de revisión realizado en el Instituto
de Investigación Biomédica de Bellvitge (Idibell)
pone de manifiesto la necesidad de buscar nue-

vas terapias más potentes para prevenir y tra-
tar los síndromes coronarios agudos en pacien-
tes con diabetes tipo 2.

➔

Los diabéticos responden peor
al tratamiento antitrombótico

PERMITE LA SECUENCIACIÓN INDIVIDUAL O MÚLTIPLE DE 44 GENES VINCULADOS A UN FENOTIPO

Un examen genético afina el diagnóstico clínico y la
detección precoz de patologías ligadas a muerte súbita
❚ Redacción

Una nueva prueba genética
basada en la secuenciación
individual o múltiple de 44
genes vinculados a un feno-
tipo permitirá mejorar el
diagnóstico de las enferme-
dades asociadas a la muerte
súbita cardiaca. Se trata del
Servicio SudD inCode, desa-
rrollado por Ferrer inCode
en colaboración con la com-
pañía biotecnológica catala-
na Gendiag. El test ayuda al
médico a confirmar el diag-
nóstico clínico y a identifi-
car familiares directos con

predisposición genética para
poder tomar medidas de
prevención eficaces.

Esta nueva herramienta
permite realizar el análisis
mediante las más avanzadas
técnicas de secuenciación
de los genes implicados en
enfermedades estructurales,
como miocardiopatía hiper-
trófica y miocardiopatía di-
latada (24 genes) y enferme-
dades arritmogénicas, como
síndrome de Brugada, sín-
drome de QT largo, síndro-
me de QT corto, taquicardia
ventricular polimórfica del

ventrículo derecho y mio-
cardiopatía arritmogénica
del ventrículo derecho (24
genes).

El análisis está recomen-
dado cuando no existe un
diagnóstico o una sospecha
diagnóstica de una enferme-
dad concreta de las asocia-
das a muerte súbita cardia-
ca, pero existe la sospecha
de que está involucrada al-
guna de esas enfermedades
con base genética.

Además, el servicio se
completa con dos biochips
de enfermedades estructu-

rales, gracias al acuerdo de
distribución alcanzado con
la empresa Partners Heal-
thcare, antes Harward-Part-
ners Center for Genetics
and Genomics, para su co-
mercialización exclusiva.

La pérdida abrupta de la
función cardiaca que ocurre
en estos enfermos implica,
en la mayoría de casos, la
muerte. En España se pro-
ducen alrededor de 30.000
muertes súbitas al año, lo
que supone casi un 8 por
ciento de la mortalidad to-
tal.

José Luis Ferreiro, del Hospital de Bellvitge y el Idibell.
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Los diabéticos tienen la función plaquetaria
alterada y presentan un mayor riesgo de

desarrollar enfermedades cardiovasculares

quémica coronaria.
Ferreiro ha explicado a

DIARIO MÉDICO que los dia-
béticos presentan alteracio-
nes metabólicas que hacen
que sus plaquetas sean más
activas y se agreguen más, lo
que explica su mayor riesgo
cardiovascular.

Además, estas diferencias
en el metabolismo, que in-
cluyen cambios en el perfil
lipídico, el mecanismo de
agregación y la oxidación,

entre otras funciones, tam-
bién explican que estos en-
fermos evolucionen peor y
tengan peor pronóstico que
los pacientes cardiovascula-
res no diabéticos.

El artículo evalúa la efica-
cia de las diferentes estrate-
gias terapéuticas disponibles
para estos casos, como el
uso de nuevos fármacos con
más capacidad antitrombóti-
ca como el prasugrel o el ti-
cagrelor, el aumento de las

dosis o la combinación de
distintos inhibidores de pla-
quetas por diversas vías y
pone de relieve la importan-
cia de desarrollar estrategias
personalizadas para mejorar
los resultados en estos en-
fermos.

Próximos pasos
El nuevo laboratorio de In-
vestigación Cardiovascular
del Idibell, que dirige Ferrei-
ro, en colaboración con el
Grupo de Investigación en
Diabetes, Nutrición y Enfer-
medades Endocrinas del
mismo centro, pondrá en
marcha una serie de estu-
dios que pretenden realizar
las pruebas de función pla-
quetar en los pacientes con
diabetes tipo 2 que reciben
tratamiento antiplaquetario
para estudiar la respuesta te-
rapéutica a cada uno de los
fármacos.

Uno de los objetivos que
se persiguen es que los re-
sultados de tales trabajos
permitan establecer en los
próximos cinco o diez años
unos protocolos clínicos que
ofrezcan pautas que ayuden
a establecer tratamientos a
la medida en función de las
características de cada pa-
ciente. En algunos países ya
se realizan pruebas de fun-
ción plaquetar de forma ru-
tinaria en los grupos de ries-
go, como es el caso de los
diabéticos, y el objetivo sería
poder hacer algo similar en
España en los próximos
años en la práctica clínica.
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