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Publican el mapa de las mutaciones
del ADN que afectan a la salud

» Secuencian el genoma de 1.092 personas de cuatro continentes para ver sus perfiles genéticos

LA OPINION

EFE MADRID

B Un consorcio internacional de
investigadores, con participacion
espanola, ha secuenciado el geno-
ma de 1.092 individuos de 14 po-
blaciones distintas de cuatro con-
tinentes, conel objetivode crearun
mapade altaresolucién delas prin-
cipales mutaciones del ADN que
afectan ala salud humana.

Se trata de la primera fase de un
proyecto cuyos resultados se pu-
blicaron ayer en la revista Naturey
que constata que individuos pro-
venientes de diferentes grupos po-
blacionales tienen diferentes per-
files genéticos en lo que respectaa
variantes raras y comunes. Este
trabajo supone una presentacion
global de los primeros resultados y
en un futuro se irdn publicando
otros articulos en los que se ahon-
de en esas diferencias entre indivi-
duosy poblaciones. Lo que si cons-
tata era algo ya sabido, que las po-
blaciones africanas presentan una
variabilidad genética mas alta. De
entre las poblaciones seleccionadas
para el estudio, una de ellas ha
sido la espanola peninsular.

Los primeros resultados de este
mapa -el objetivo es analizar 2.500
individuos de 26 poblaciones- pue-

den ser consultados gratuitamen-
te por la comunidad cientifica. La
secuenciacion del genoma de estos
1.092 individuos ha sido realizada
por 400 profesionales de mas de 100
instituciones diferentes agrupadas
en el proyecto 1.000 Genomas, en-
tre ellos investigadores de la Uni-
versidad de Barcelona (UB) y de Sa-
lamanca. El objetivo de este ambi-
cioso proyecto es contribuir a es-
clarecer cudl es el componente ge-
nético de las enfermedades me-
diante la creacion de un mapa ge-
nético que recoja el espectro de las
variantes genéticas que existen en-
tre los individuos y grupos pobla-
cionales, segiin una nota de la uni-
versidad salmantina.

Todos los humanos comparten
cerca del 99% del material genéti-
coy las diferencias individuales se
explicarian por el 1% de ADN res-
tante. Para Marc Via, bidlogo de la
UB, este mapa permitird y permite
ya ver distintos niveles de variacion.
Asi, se constatan diferencias entre
individuos de una misma pobla-
cion, de éstos con personas de po-
blaciones distintas pero de un mis-
mo continente y entre poblaciones
ubicadas en continentes diferen-
ciados, detalla el investigador.
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Un cartel de 1.000 Genomas.

Este mapa, contintia, ha carac-
terizado tanto ese 99% del genoma
que comparten los humanos como
el 1% que les diferencia. Este pro-
yecto, para el que se ha trabajado
con personas sanas de Europa,
Africa, Asia Oriental y América, su-
pone «un adelanto sin precedentes»
en la capacidad de relacionar la in-
formacion secuencial del ADN con
riesgo de incidencia de enferme-
dades, segtin Via.

EIADN se compone de elemen-
tos llamados bases o nucledtidos y

hay cuatro tipos (representados
por cuatro letras: A, T, Cy G), cuya
combinacién, dentro del material
que forma los cromosomas de las
células, determina las funciones
de genesy proteinas.

Este estudio describe, entre otros,
un catdlogo de 38 millones de mu-
taciones en un tnico nucledtido.
«Mas de la mitad de esos 38 millo-
nes de mutaciones identificadas
son nuevos polimorfismos desco-
nocidos hasta ahora y en su mayo-
ria son mutaciones de baja fre-
cuencia que, en muchos casos,
anulan la funcién biolégica de al-
guna proteina o gen», explica Via.

Genomas de padres e hijos

El trabajo, que incluye grupos fa-
miliares, también ha sido clave
paracomparar los genomas de pa-
dres e hijos. Para Gil McVean, de la
Universidad de Oxford, el estudio
revela que individuos aparente-
mente sanos son portadores de
centenaresdevariantesrarasde ge-
nesque puedentenerun efecto su-
til sobre el funcionamiento de los
genes,ydedosacincovariantesra-
ras que han sido identificadas
como causantes de patologia en
otras personas.



