Seccién: OTROS _ Valor: 1.628,00 € Area (cm2): 488,9 Ocupacioén: 55,02 %

DIARIO MEDICO
MADRID

Prensa:
Tirada:
Difusion:

Documento: 1/1

30/05/11

Diaria
50.858 Ejemplares
50.858 Ejemplares

Cdod: 47555228

Pagina: 13

GENETICA ESTUDIO PANGENOMICO INTERNACIONAL CON LA PARTICIPACION DE INVESTIGADORES SALMANTINOS

Identifican tres variantes genéticas
asociadas con la enfermedad de Paget

= Un estudio internacional, con la participacion de los investi-
gadores salmantinos Javier del Pino y Rogelio Gonzalez-Sar-
miento, ha demostrado nuevas mutaciones genéticas en la

1 Alejandro Segalds Salamanca
Un estudio internacional en
el que han participado los
investigadores salmantinos
Javier del Pino y Rogelio
Gonzalez-Sarmiento ha des-
velado nuevos polimorfis-
mos genéticos asociados a la
enfermedad osea de Paget.
Se trata de los genes
NUP205, RIN3 y PML. El pri-
mero es un gen que codifica
una proteina conocida como
nucleoporina, el RIN3 que
codifica a su vez a otros, Ras
y Rab interaptor 3; por otro
lado, PML se asocia con la
via de sefiales del TGF-p, se-
gin ha explicado Javier del
Pino, jefe de Servicio de
Reumatologia del Complejo
Asistencial de Salamanca.

Este estudio, que se publi-
ca hoy en Nature Genetics, se
ha realizado con una impor-
tante muestra de pacientes,
algo mas de 2.000 sujetos,
procedente de diversas
cohortes europeas, estadou-
nidenses, autralianas y neo-
zelandesas, que forman par-
te del consorcio Genetic De-
terminants of Paget’s Disease
(GDPD).

"Al ser un estudio multi-
céntrico, se ha dispuesto de
pacientes de distintas proce-
dencias geograficas y razas.
Las mutaciones descritas se
encuentran en todas las
cohortes con una fuerte aso-
ciacién con la enfermedad
de Paget; eso refuerza el va-
lor de los resultados’, ha re-
calcado Del Pino.

Rogelio Gonzélez Sarmiento y Javier del Pino han participado en

Los investigadores desta-
can que en la enfermedad
dsea de Paget existen nume-
rosos casos familiares que
hicieron sospechar del com-
ponente genético. La bus-
queda de genes llevo a la
descripcién de algunas mu-
taciones que no se confirma-
ron en todas las cohortes de
pacientes. No obstante, Del
Pino ha asegurado que en
los ultimos afios se habia
descubierto que el gen
SQSTM1 podia ser candida-
to. Sin embargo, aunque es-
ta mutacién se encontraba
en todas las cohortes de dis-
tintos paises, habia una pro-
porcién importante de pa-
cientes que no la tenfan. Por

ese motivo se ha realizado
un estudio pangendémico
(GWAS) que ha permitido
conocer otras mutaciones
asociadas a la enfermedad.

Foco en Salamanca

La prevalencia de esta pato-
logia 6sea en Espana es de
1-2 por ciento de las perso-
nas mayores de 50 afios,
aunque curiosamente en Sa-
lamanca existe un foco de
alta prevalencia que supera
al 5 por ciento.

Los autores se muestran
satisfechos con los resulta-
dos obtenidos, que aumen-
tan el conocimiento de nue-
vas mutaciones genéticas. La
enfermedad ésea de Paget

el estudio.

suele diagnosticarse cuando
lleva afios de evolucién y no
es posible recuperar las le-
siones oseas establecidas; de
ahi que el conocimiento de
polimorfismos genéticos
asociados a la enfermedad
podria permitir detectar in-
dividuos susceptibles de pa-
decer la enfermedad, antes
de que comience y por tanto
actuar precozmente para
evitar el desarrollo de las le-
siones', ha explicado el reu-
matélogo salmantino, y ha
apuntado que "no se conoce
bien cudl es el papel de estos
genes en el control del tejido
6seo, por lo que se abre una
puerta a futuras investiga-
ciones que puedan aplicarse

enfermedad 6sea de Paget. El hallazgo de estos polimorfis-
mos se publica hoy en Nature Geneticsy allana el camino pa-
ra adelantar la deteccion de esta enfermedad.

a otras enfermedades meta-
bélicas dseas".

La aportacién espanola en
este trabajo ha sido por un
lado el estudio local de la
cohorte de Salamanca que
se encuentra entre las em-
pleadas para este estudio del
consorcio GDPD, con un
andlisis fenotipico y genéti-
co de los pacientes.

Ademads, Nerea Alonso,
una de las colaboradas del
grupo de la Unidad de Me-
dicina Molecular del Depar-
tamento de Medicina de la
Universidad de Salamanca,
se ha incorporado al equipo
del profesor Stuart Ralston,
de la Unidad de Enfermeda-
des Reumdticas en la Uni-
versidad de Edimburgo, para
el estudio del GWAS de es-
tos pacientes.

Por ltimo, y para el futu-
1o, el grupo de investigacion
salmantino insiste en que
habra que trabajar en la po-
sible aplicacién de estos re-
sultados en la deteccién pre-
coz de individuos suscepti-
bles de sufrir la enfermedad
antes de que se manifieste,
mientras que por otro lado
creen que deben profundi-
zar en el conocimiento del
papel que desempefian estos
genes implicados en la en-
fermedad de Paget en el
control de la actividad del
tejido dseo y en su posible
aplicacién a otras enferme-
dades dseas.

B (Nature Genetics DOI:
10.1038/ng.845).



