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INVESTIGACION CIENTIFICA INTERNACIONAL

Un gran mapa genético explora la
relacion entre mutaciones y salud

OEl estudio
secuencia el genoma
de 1.092 personas de
cuatro continentes

© Las variantes raras
pueden explicar la
contribucién genética
a las enfermedades

‘ EL PERIODICO
MADRID
1 Proyecto de los 1.000 geno-

mas, impulsado poruncon-
sorciodecentros deinvesti-

gacion internacional con
participacion de la Universitat de
Barcelona (UB)ylade Salamanca, ha
logrado capturar en su primera fase
hasta el 98% de las secuencias de va-
riantes genéticas raras que presenta
al menos el 1% de la poblacion.
Los resultados, publicados en la
revista Nature, indican una varia-
cion geogrdfica sustancial en la apa-
ricién de estas variantes raras, delas
que se cree que encierran el secreto
de la comprension de la contribu-

cion genéticaalas enfermedades co-
munes complejas, como el cdncer,
dolencias del corazon y la diabetes.
Los investigadores —400 profe-
sionales de mds de 100 institucio-
nes—hansecuenciado en esta prime-
ra fase el genoma de 1.092 personas
de 14 poblaciones distintas de cua-
tro continentes, con el objetivo de
crear un mapa de alta resolucién de
las principales mutaciones del ADN
que afectan a la salud humana. Se
trata de contribuir a esclarecer cudl
es el componente genético de las en-
fermedades mediante lacreacién de
un mapa genético que recoja el es-
pectro de las variantes entre los in-
dividuos y grupos de poblacion.

DISTINTOS NIVELES / Todos los huma-
noscomparten cercadel 99% del ma-
terial genéticoy las diferencias indi-
viduales se explican porel 1% de
ADN restante. Para Marc Via, biélo-
go de la Universitat de Barcelona
(UB), el proyecto supone un «adelan-
to sin precedentes» en la capacidad
derelacionarlainformacionsecuen-
cial del ADN con riesgo de inciden-
cia de enfermedades. El mapa, para
el que se ha trabajado con personas
sanas de Europa, Africa, Asia Orien-

los datos

LIBREACCESO A
LOS RESULTADOS

= Como se hizo con otros
proyectos de referencia sobre el
genoma humano, los resultados
alcanzados por el Proyecto de
los 1.000 genomas se haran
publicos, a través de las bases
de datos genéticos de referencia
de acceso controlado, para que
cualquier investigador pueda
consultarlos gratuitamente en la
web www.1000genomes.org.

2 Lasiguiente fase del proyecto
incluira la secuenciacion del
genoma de un maximo de 3.000
personas, explico la doctora Yu
Fuli, responsable de analisis,
para quien «el impacto de este
proyecto sera enorme». Los
meétodos utilizados y los datos
genéticos obtenidos
constituiran la base de las
proximas fases de la
investigacion genética humana.

tal y América, permite ya ver distin-
tos niveles de variacién. Asi, se cons-
tatan diferencias entre individuos
de una misma poblacidn, de estos
con personas de poblaciones distin-
tas pero de un mismo continente y
entre poblaciones en continentes
distintos, detallé Via.

EIADN se compone de elementos
llamados bases o nucledtidos y hay
cuatro tipos (A, T, Cy G), cuya combi-
nacion, dentro del material que for-
ma los cromosomas de las células,
determina las funciones de genes y
proteinas. El estudio describe, entre
otros, un catdlogo de 38 millones de
mutaciones en untniconucleétido.
«Mads de la mitad eran desconocidas
y la mayoria son mutaciones de ba-
jafrecuencia que, en muchos casos,
anulan la funcién biolégica de algu-
na proteina o gens, explicé Via.

Entre los firmantes del articu-
lo figuran también investigadores
espanoles del Centro de Investiga-
cién del Cdncer, vinculados a su vez
con el Banco Nacional de ADN, que
ha recogidoy procesado el 7% de las
muestras del proyecto. Una de las
poblaciones seleccionadas ha sido
asimismo la espanola peninsular:
62 agrupaciones familiares.=



