
las expectativas del Proyecto
Genoma Humano, iniciado en 1990
entre los institutos nacionales de
salud y el departamento de ener-
gía de los ee.uu., se han cumplido
con creces. no sólo, su plazo de re-
alización, en principio 15 años
(hasta el 2005, y su secuencia com-
pleta se presentó en 2003), cumplió
anticipadamente, sino que su des-
arrollo generó un rápido avance en
numerosas tecnologías (genómicas,
análisis de expresión, variabili-
dad...) que facilitan asociar los ge-
nes con problemas de salud. 

en estos años, también hemos
podido comprobar que de los

100.000 genes teóricos que pensá-
bamos se disponían ordenados en
el genoma humano, solo existían
unos 27.000 para un tamaño de
2.900 Mb; comprendiendo que el
tamaño del mismo o su compleji-
dad no depende del número de ge-
nes (el ratón tiene 29.000 genes en
2.500 Mb y el arroz 50.000 en 470
Mb), sino de la cantidad de prote-
ínas que generan y sus funciones.
Por ello, se está desarrollando tras
el Proyecto Genoma Humano, otro
quizás más interesante, y sí más di-
námico, el Proyecto Proteoma Hu-
mano; o conocer como un gen in-
duce la fabricación de una proteí-
na y que función desarrolla ésta.

Mucho queda todavía por hacer
con el genoma humano, en especial
en el desarrollo del conocimiento de
las enfermedades raras (poco fre-
cuentes), la mayoría de base gené-

tica (90%), y que juntas en europa,
afectan a 24 millones de personas.
sin embargo, a pesar de los avances
en la identificación de los genes re-
lacionados con enfermedades he-
reditarias, y de las bases genéticas
de las enfermedades comunes (obe-
sidad, diabetes, cardiovasculares…)
combinadas con factores ambien-
tales (dieta, alcohol, tabaco…), los
genes siguen generando intere-
santes sorpresas. veámos algunas.

estos días se publica en Nature
Genetics un estudio, del King’s Co-
llege (londres), donde se describe
el gen «KlF14» como la llave maes-

tra de la obesidad, al controlar va-
rios de los genes que participan en
la génesis de la grasa corporal; ade-
más, este gen relaciona diabetes y
colesterol. el estudio realizado con
muestras de grasa, tomadas de de-
bajo de la piel de 800 mellizas, ana-
lizó más de 20.000 genes para en-
contrar a «KlF14», implicado tam-
bién con el índice de masa corpo-
ral, la insulina y los niveles de glu-
cosa. el descubriendo da pie a la
búsqueda de estrategias terapéuti-
cas sobre el control del gen, y otor-
ga esperanzas de solución a los
más de 500 millones de personas
que son obesas en el mundo; cifra
duplicada desde 1980 hasta hoy.

en la revista American Journal of
Psychiatry, se publican esta sema-
na dos estudios independientes
(universidades de Washington y
londres) que vinculan las varia-
ciones genéticas en la región «3p25-
26» del cromosoma con la depre-
sión, una enfermedad mental muy
común y donde la farmacología
sólo funciona en la mitad de los pa-
cientes. Para la OMs la depresión
afecta, en algún momento de la
vida, al 20% de las personas, y para
el 2020 indica que esta enfermedad
competirá en su carga asistencial
con las cardiovasculares.

la genética tiene mucho que
decir a la hora de explicar diversos
comportamientos, como el con-
sumo de café o alcohol. en la revista
Plos Genetics, científicos de la uni-
versidad de Harvard señalan que la
adicción a la cafeína también está
inscrita en los genes. es decir, que
dos genes, «cYP1A2» y «AHr»,
pueden determinar la cafeína que
necesitamos; el primero participa
del metabolismo de la molécula y
el segundo regula la actividad del
primero. Ambos genes serían res-
ponsables de las diferencias que
pueden encontrarse con el consu-
mo de café en una misma familia;
los que metabolizan rápidamente
(expresan más estos genes) y por lo
tanto, necesitan más cafeína al día. 

Otro estudio publicado hace
unos días en Molecular Psychiatry,
realizado en la universidad de Mi-
chigan (ee.uu), demuestra que
variaciones en el gen «GABrA2» se
asocia con un mayor riesgo de des-
arrollar alcoholismo, en especial si
el portador esta sometido a situa-
ciones de estrés, como perder o ga-
nar con el juego. los análisis de re-
sonancia magnética del cerebro
revelaron en estos individuos, «GA-
BrA2» alcohólicos, mayor actividad
en la zona de la ínsula, área rela-
cionada con las conductas adictivas.

es decir, disponer de los factores ge-
néticos no supone que una perso-
na se trasforme en alcohólico, es ne-
cesaria la presencia de «otros» am-
bientales. Por cierto, sorprendente
lo que cuentan investigadores de la
universidad de california en la
reunión de la American Thoracic So-
ciety, el Adn de los bebés puede
cambiar (por metilación del geno-
ma) si sus madres fuman; y estos ge-
nes alterados podrían relacionarse
con el asma infantil. en fin, entre ge-
nes anda el juego de la vida.

Los genes se muestran muy susceptibles a cambios ambientales MPS

según una investigación del
Children's Hospital of Michigan
(detroit), la mitad de los niños con
apnea del sueño, que además pa-
decen de enuresis nocturna (ori-
narse involuntariamente), podrí-
an dejar de padecer este trastorno
si se les extirpan las amígdalas o
adenoides. LEVANTE-EMV WASHINGTON

Extirpación de
amígdalas y enuresis

PEDIATRÍA
 el concepto de la energía oscu-
ra fue aplicado por primera vez a
finales de los años 90, durante un
estudio de luminosidad con su-
pernovas, estrellas distantes. Para
explicar la aceleración de la ex-
pansión del universo, los astróno-
mos tendrían que modificar la te-
oría de gravedad de Albert eins-
tein o aceptar que el cosmos está
lleno de un nuevo tipo de energía.
Ahora, dos estudios en The Royal
Astronomical Society Journal, así
lo demuestran. LEVANTE-EMV LONDRES

Descubren la 
energía oscura
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 la garrapata Ixodes uriae, un ectoparásito que infecta a más 50 es-
pecies, es un vecino habitual de las aves marinas de las regiones cir-
cumpolares. este minúsculo artrópodo se concentra en gran núme-
ro debajo de las rocas en las colonias de pingüinos; lo cual no deja de
ser un problema, ya que esta garrapata actúa como vector de virus,
bacterias y protozoos patógenos para los pingüinos y otras aves ma-
rinas de los ambientes antárticos. entre las múltiples enfermedades
que puede transmitir está la borreliosis o enfermedad de lyme, pro-
vocada por la bacteria Borrelia burgdorferi, que afecta a los humanos
y puede llegar a provocar artritis, trastornos cardiacos y neurológicos.
los resultados publicados en Polar Biology contatan que en 50 años
existe un incremento en las temperaturas de la Antártida, observán-
dose un aumento en el número de garrapatas en los años más cálidos
del Ártico, lo que suguiere que las garrapatas pueden ser indicadores
del cambio climático en la Antártida. LEVANTE-EMV MADRID

Las garrapatas señalan el cambio climático
MEDIO AMBIENTE

afectados en España El alzhéimer
afecta al 6 % de las personas de más
de 65 años, y más de dos millones de
personas ven su vida alterada.
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Pingüinos Papúa.

La adicción a la cafeína está
inscripta en 2 genes, «CYP1A2»
y «AHR», que determinan la
que necesitamos cada día.

Cada uno de los genes contribu-
ye de manera individual con el ries-
go de desarrollar la enfermedad de
Alzheimer, según el estudio de la
Facultad de Medicina de la Univer-
sidad de Pensilvania publicado en
Nature Genetics. Los cuatro genes,
«MS4A», «CD2AP», «CD33» y
«EPHA1», fueron identificados des-
pués de que el equipo de científicos
de 44 universidades e instituciones
de investigación de Estados Unidos
analizó los datos genéticos de más
de 54.000 personas. Hasta este
descubrimiento, sólo se conocía la
implicación de cuatro genes en la
enfermedad de Alzheimer. El descu-
brimiento es sólo el principio en la
definición de cómo los genes influ-
yen en la memoria y la función inte-
lectual a medida que envejecemos.
Aún queda mucho por hacer, tanto
en la comprensión de la genética
como en sus funciones génicas.



Cuatro genes más 
para el alzhéimer
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Análisis. Hace 10 años que se anunció el primer borrador de genoma humano, un
proyecto internacional que buscaba identificar y cartografiar los casi 30.000 genes
que lo componen, con un coste de 3 millones de dólares por gen. Hoy, 20 años
desde su inicio, los descubrimientos sobre nuestros genes siguen sorprendiéndonos.

Entre un puñado de
genes anda el juego
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