EDITORIAL

La genética en la vida cotidiana

D esde que se complet6 la determinacién del genoma humano la historia de la humanidad
cambio por siempre, pues se pudo comprobar que a pesar de ser unicos en los seres vivos de la
tierra, no somos muy diferentes de la mayoria de ellos y definitivamente tenemos un origen comun.
El genoma del homo sapiens es compartido en un 98% con el del orangutan y en un 90% con el del
gusano.

También se puso en evidencia que el genoma de las diferentes razas es similar a pesar de lo que
se ha dicho a través de la historia de la humanidad sobre las diferencias genéticas raciales y que
todas las razas tienen en comun que descienden de la raza negra.

La determinacién del genoma humano como todo el conocimiento nuevo, generé mas
interrogantes y desafios. Ya sabemos cuantos genes tenemos -mas o menos 30.000- cuales son
activos, cuales no y descubrimos algunos defectos macros en los genes como polimorfismos de los
nucleétidos, las repeticiones de los codones con erroneas determinacion de aminoacidos y por
ende de las proteinas que codifican, y las mutaciones genéticas. También aprendimos cémo esas
mutaciones se expresan de distinta manera en organismos diferentes y como las leyes Mendelianas
se comprobaban en las manifestaciones de las anomalias genéticas.

Lo que expresabamos hace unos pocos afnos, los que por fortuna nos ha tocado vivir esta época
desde el principio, es que cada uno de nosotros andarfamos con una memoria USB colgada al cuello
con nuestro genoma con sus carga genética, mutaciones, SNP -single nucleotide polimorfism- y
cuando encontraramos una pareja, veriamos la compatibilidad entre los dos, y de acuerdo a las
leyes mendelianas y a fenémenos como la homozigocidad, expresividad y penetracion de los genes,
podriamos deducir lo conveniente de esa union y la salud de nuestros descendientes inmediatos
y remotos.

Pues eso ya no es ciencia ficcion, es realidad. Ahora ya casi podemos decir con relativa certeza,
de hasta de que es que nos vamos a morir, tendencia al cancer, la ECV, la enfermedad de
Alzheimer, etc.

Sin embargo, ordenar un test genético como un estudio de cromosomas con una bisqueda de
mutaciones no es como ordenar un hemograma; y mas aun, no es lo mismo la forma de comunicarle
el resultado al paciente. Antes de obtener la muestra para un test genético se debe tener en cuenta
discutir la confidencialidad, la ansiedad potencial por el resultado, el estigma y la discriminacion,
que pueda generar la interpretacion, y la implicacion de los posibles resultados, lo mismo que las
opciones posteriores.

Esencialmente porque los resultados de muchos test genéticos tales como secuencia de genes
y matrices citogenémicas son como una adivinanza. Un resultado puede ser anormal o claramente
patolégico o una enfermedad puede estar presente o va a aparecer mas tarde, o puede haber una
susceptibilidad para una enfermedad comun. Por otra parte, dependiendo de lo minucioso del
analisis, un resultado negativo no quiere decir que no haya, por ejemplo, una mutacién.
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Los miles de analisis que se hacen actualmente de todo el genoma muestran mutaciones claras
en varios genes y muchas variantes de las que no se conoce el significado. Hay que ser muy
cuidadoso con el asesoramiento del paciente es estos casos, pues pueden ser factores de vida.

En un estudio de secuencia total del genoma se pueden encontrar muchas alteraciones
patolégicas que nos pueden parecer no relevantes a nosotros pero que pueden ser potencialmente
relevantes para el paciente -un incidentaloma genético-.

Aunque un test genético puede llegar a ser ordenado por cualquier médico, la interpretacién ain
de la informacién de laboratorio de genética y la interpretacion total de esta debe ser dada por el
experto y de acuerdo a los deseos del paciente. Algunos escogen por varia razones evitar conocer
nueva informacion.

La confidencialidad es muy importante y aunque legalmente deberia estar en la historia clinica,
cualquiera que tenga acceso a ella puede obtener informacién de datos.

Un resultado de un test genético por otra parte, puede tener implicaciones para otras personas
diferentes al paciente. Por ejemplo, si el resultado de un significado desconocido posteriormente
resulta ser patologico, los parientes van a ser examinados genéticamente, lo mismo si se hace un
hallazgo de un incidentaloma genético.

Los efectos de la mayoria de las alteraciones genéticas dependen de muchos factores,
incluyendo interacciones genéticas y epigenéticas, el microbioma, el medio ambiente, el azar y el
comportamiento personal, y apenas estamos integrando la genética en nuestro conocimiento en
el sistema biolégico para aplicacion inmediata y para futuros problemas de salud.

Es muy importante implementar estos temas junto con los de endocrinologia, inmunolédgica y
biologia molecular en los pensum académicos de las facultades de medicina, y especialmente en
la especializacién de ginecologia. Las facultades de Medicina, los programas de residencia, las
sociedades de profesionales y las organizaciones de pacientes tienen un papel importante al
respecto.

Gustavo Gomez Tabares
Editor Jefe
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