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Cariotipos en células de liquido amnictico

El dia 12 del mes de febrero proximo pasado se
depositaron en un banco electrénico de datos,
accesible a todo el publico por Internet
(GenBank), dos secuencias “completas” del
acido desoxirribonucleico humano (pbna), y las
mismas se publicaron el dia 16 del mismo mes
en las dos revistas cientificas técnicas de mayor
circulacion y prestigio en todo el mundo, una
en Nature (inglesa) y la otra en Science (de los
Estados Unidos). De esta manera culmind la
primera etapa de un programa internacional de
investigacion que inicié hace once afios y que
al principio se penso que duraria quince. Este
programa estableceria la secuencia completa de
los tres mil millones de pares de moléculas de
cuatro tipos que constituyen el pnA humano.
Durante los once afios participaron en el pro-
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grama cerca de doce mil investigadores y técni-
cos de diversos laboratorios de veinte paises,
especialmente de los Estados Unidos, Inglate-
rra'y Francia, aunque muchos otros europeos y
algunos asiaticos (Japon y China) también
contribuyeron en distintas proporciones; en
cambio, ningun pais subdesarrollado o en de-
sarrollo pudo hacerlo, por razones tanto econo-
micas como técnicas. En 1998, un investigador
norteamericano, el doctor Craig Venter, que
trabajaba en el centro de secuenciacion mas
importante del proyecto internacional en los
Estados Unidos, disefio un procedimiento
diferente para hacer el analisis en forma mas
rapida y propuso que se adoptara; como su
propuesta no se acepto, renuncié a su posicion
y fundd una compafiia privada para hacer el




mismo proyecto pero usando su nueva técnica,
y muy pronto demostré que de ese modo iba a
terminar la tarea mucho antes que sus antiguos
colegas, que entonces decidieron adoptar su
procedimiento. Después de algunos encuen-
tros mas o menos rispidos, las dos partes con-
vinieron en completar y anunciar simultanea-
mente el feliz término de ambos trabajos pero
mantener los resultados separados. Esa es la
razon por la que en lugar de tener una secuen-
cia completa del bna humano como resultado
del proyecto inicial, al final tenemos dos, lo
que nos permite cotejar una con la otra. Pero
en esto hay gato encerrado: la secuencia gene-
rada por el proyecto internacional esta abierta
en forma gratuita a todo el mundo interesado,
mientras que el uso de la secuencia producida
por la compafiia privada del doctor Venter
tiene un precio, que varia seguin la extension de
los datos que se desea consultar.

EL GENOMA HUMANO

predicciones tan optimistas, algunas muy cer-
canas a la ciencia—ficcion, conviene precisar
los siguientes puntos:

Lo que se festeja apenas es el establecimiento
de una estructura quimica “completa” (todavia
faltan muchas areas por completar) para el bna
humano. O sea que ya conocemos el orden en
que estan colocados los tres mil millones de
pares de moléculas que lo constituyen, pero
todavia falta que terminemos de aprender a
leer las palabras escritas con esas letras, a dis-
tinguir entre las palabras que codifican genes
de las que codifican otras cosas que no son
genes, o de las que no codifican nada; a identi-
ficar las proteinas codificadas por cada uno de
los treinta mil genes que poseemos; a establecer
la funcion que cada una de estas proteinas
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El amable lector seguramente ya esta
enterado de todo lo anterior, porque los
medios (con la complicidad de no pocos cien-
tificos) lo han manejado como un aconte-
cimiento singular, un parteaguas en la historia
de la humanidad, una maravilla cientifica
moderna, una promesa casi inmediata de
avances médicos espectaculares, etcétera.
Desde la terapia génica de distintas enferme-
dades hasta la posibilidad de manipular los
genes para controlar el fenotipo del ser
humano (sexo, estatura, color de ojos, de pelo
y de piel, nivel de inteligencia y hasta caracter
social, agresivo o sumiso, hedonista o asceta,
académico o empresarial), todo va a poder
hacerse muy pronto porque ahora ya conoce-
mos el genoma humano. Antes de aceptar

desemperia en los seres vivos (la disciplina
recientemente bautizada como “proteémica”),
y a entender los mecanismos de la coordi-
nacion armdnica y eficiente de todos esos cien-
tos o miles de funciones, que finalmente
constituyen a un ser vivo. La tarea es a todas
luces gigantesca y no apta para espiritus timo-
ratos, pero puede hallarse alivio en el casi
seguro desarrollo simultaneo de nuevas
tecnologias para resolver problemas de cada vez
mayor complejidad. Un ejemplo son los
microarreglos, que permiten detectar en forma
simultanea diferencias en la expresion de
muchos miles de genes, generando una riqueza
de datos que actualmente rebasa nuestra
capacidad para analizarlos en forma significati-
va. Para completar la informacion sobre el
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genoma humano requerida para saber hasta
donde vamos a poder manipularlo a nuestro
antojo todavia nos falta mucho, pero mucho
conocimiento, y mucho, pero mucho tiempo.

Otro mito sobre el genoma humano que
debemos exorcizar es que muy pronto va a
cambiar por completo el ejercicio de la medi-
cina, en vista de que los genes participan en la
determinacion de muchas o de todas las
enfermedades. Desde luego que esto es inco-
rrecto, lo que salta a la vista cuando conside-
ramos a toda la patologia relacionada con el
medio ambiente, como traumatismos, infec-
ciones, intoxicaciones, desnutricion, etcétera.
Por otro lado, se dice que hay alrededor de
mil quinientas enfermedades debidas a muta-
ciones en un solo gen (enfermedades mo-

de sufrir la enfermedad. En estas enfer-
medades, que si son muy frecuentes, la posi-
bilidad de influir de manera favorable en su
morbilidad, a través de la epidemiologia
molecular, asi como en su diagndstico precoz
individual, parece ser factible a mediano
plazo, pero en su mejor tratamiento sélo a
través de la farmacogenética, porque otras
posibilidades, como la terapia génica, son
remotas. Y la idea de modificar distintos
aspectos del fenotipo normal, como estatura,
color de ojos, inteligencia y hasta caracter del
individuo, a través de la manipulacion de los
genes, todavia pertenece a la ciencia—ficcion.

No hay duda de que haber descifrado de
manera “completa” la composicién quimica del
genoma humano es un gran triunfo, pero no
tanto cientifico sino tecnologico, porque la
ciencia se hizo hace casi cuarenta afios (con el
descubrimiento de la estructura del pna por
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nogénicas), para las que el conocimiento del Watson y Crick, en 1953), o, si se quiere, es un
genoma “completo” realmente si abre nuevas gran triunfo de la “tecnociencia”’, en vista de
posibilidades de diagndstico y de tratamiento. que cada vez es mas dificil separar a la ciencia de
Muchos de estos padecimientos son la tecnologia.
extremadamente raros, pero también se alega A través de toda su existencia, Homo sapiens
que ademas hay otras muchas enfermedades sapiens ha hecho muchas cosas indignas, crueles
en las que participan no uno sino varios o y horripilantes: guerras, destruccion, tortura,
muchos genes (oligogénicas o poligénicas), intolerancia, esclavitud, discriminacion, asesi-
incluyendo a la diabetes mellitus, la hiperten- nato, etcétera, pero también ha hecho otras que
sion arterial, la arteriosclerosis coronaria, cier- lo enaltecen y que (espero) lo rediman, como el
tos padecimientos degenerativos del sistema Partenon, la Capilla Sixtina de Miguel Angel, el
nervioso central y algunos trastornos Quijote de Cervantes o la 1x Sinfonia de
psiquiatricos, asi como distintos tipos de Beethoven. La elucidacion “completa” del ge-
céncer. Esta participacion generalmente se ex- noma humano pertenece a esta segunda cate-
presa a nivel familiar con patrones heredita- goria, porque representa un paso gigantesco en
rios complejos 0 no mendelianos, y a nivel direccion a la meta sefialada por Socrates:
individual como diferentes niveles de riesgo “Condcete a ti mismo”. @
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