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Introducción 
La aceleración histórica de conocimientos científi­

cos en Genética en pocos capítulos de la Medicina se 
ha hecho tan evidente. En los 125 años transcurridos 
desde la aportación de Mendel, los descubrimientos 
han sido impresionantes, pero su progresión exponen­
cial, desde que en 194 1 Beadle y TatLun (3) emitieron 
su dogma de que un gen es igual a un enzima, se ha 
plasmado en la última década. 

La «Nueva Genética» ha surg ido al conseguir 
manipular «in vitro» fragmentos de ADN de forma 
eficaz y poder reintroducir sus productos en células 
vivas . Esta revolución molecular ha inundado las 
Genotecas de secuencias conocidas de ADN (sondas) 
y, por tanto, ha posibili tado conocer cada vez mejor el 
genoma humano - información genética contenida en 
todos los cromosomas-. La p reservación, comunica­
ción e intercambio de la información genética es un 
intrincado proceso biológico ligado a la estructura 
bicatenaria del ADN config urado de acuerdo con las 
reglas de Watson y Crick (35). 

Conceptos básicos 
Beadle y Tatum (3) observaron una serie de datos 

bioquímicos que concretaron en los siguientes pos­
tulados: 

1. Todos los procesos bioquímicos en todos los 
organismos están bajo control genético. 

2. Estos procesos bioquímicos se resuelven en una 
serie de reacciones escalonadas. 

3 . Cada una de estas reacciones está bajo control de 
un único gen diferente. 

4. La mutación de un único gen da lugar a una 
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única alteración en la habilidad de Ja célula para llevar 
a cabo una reacción química primaria. 

Estos argumentos permitieron deducir a los autores 
referidos, posteriormente galardonados con el Premio 
Nobel, el famoso «dogma central de la Genética»: 

un gen = un enzima. 
La unidad fun cional d e AD N que controla la 

estructura de una única cadena polipeptídica es deno­
minada CISTRON. Por ello, el anterior dogma puede 
también expresarse: 

un cistrón = "un polipéptido. 
Otro avance importante es el conseguido ocho 

años más tarde por Pauling et al. (24) e Ingram (13) 
al estudiar pacientes con anem ia de células falcifor­
mes. Estos autores observan q ue su hemoglobi na 
anómala emig ra en un campo eléctrico de forma dis­
tinta a la hem oglobina normal. Incluso, con esca 
misma técnica diferencian individuos homozigocos y 
heterozigocos. Poco después, el propio lngram descu­
bre que la anormalidad de la hemoglobi na de estos 
pacientes es secundaria a la sustitución del aminoáci­
do valina por ácido glutámico. Este hallazgo abrió la 
puerta de la Genética Bioquím ica humana y confir­
m ó que los errores innatos del m etabolismo eran 
secundarios a genes mutantes. (10, 13 y 36). 

En 1959, Lejeune el al. (16) com unican por vez 
primera que el síndrome de Down es debido a una 
t risomia 2 1. Desde entonces y hasta el momento 
actual se conoce un importante nú mero de anomalí­
as cromosómicas humanas. Las nuevas técnicas de 
alca resolución han perm itido descri bir diferentes 
síndromes de microdelección y la tecnología ADN­
recombinante ha comprobado la posibilidad de que 
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presenta marcadores genéticos en el cromosoma 15, 
cuya demostración se intenta conseguir a partir de 
vestigios de sangre, pelo y huesos (18). 

Otro reciente descubrimiento es el conocimiento 
del proceso íntimo que hace que, con la misma dota­
ción de genes, exista un mínimo de 250 células dife­
rentes en cuanto a forma y función en nuestra espe­
cie. El concepto de «genes inteligentes» expresa que 
en un momento determinado se inicia un proceso en 
el que el ADN se desprende de las histonas que lo 
mantienen arrollado mientras no se utiliza. Los fac­
tores de transcripción se unen al ADN, formando un 
complejo transcripcional que activa a las proteínas 
asociadas con la enzima encargada de transcribir el 
gen en una cadena de ARN. 

Las técnicas actuales permiten realizar un análisis 
del gen. En unos casos el análisis es directo (deleccio­
nes génicas, mutaciones que alteran la diana de res­
tricción, sondas sintéticas de oligonucleótidos). Estos 
estudios pueden realizarse cuando el gen es previa­
mente conocido (deficiencia congénita del gen de la 
hormona humana de crecimiento, por ejemplo). En 
otros casos el análisis es indirecto mediante el estudio 
de los polimorfismos del tamaño de los fragmentos 
de restricción (RFLP). Estas últimas técnicas aprove­
chan el concepto de que durante la división meiótica 
las cromátidas de los cromosomas homólogos se apa­
rejan y pueden intercambiar material genético por el 
mecanismo denominado entrecruzamiento. Los poli­
morfismos permiten distinguir fragmentos de ADN 
asociados a enfermedades, deduciéndose que el gen 
de las mismas está ubicado en estas regiones. 

La tecnología actual del ADN permite aislarlo de 
las células o de sus orgánulos, copiarlo de forma senci­
lla, incrementar notablemente sus cantidades con la 
técnica PCR («Polymerase Chain Reaction»), conocer 
su estructura y particularidades, manipularlo y utili­
zarlo en organismos con funciones distorsionadas. 

La PCR utiliza in virro síntesis enzimática para 
amplificar secuencias específicas de ADN. Consiste 
en amplificar segmentos de secuencias específicas de 
ADN empleando el fragmento Klenow de la ADN­
polimerasa, o más recientemente, la Taq-polimerasa. 
Esta técnica ha revolucionado la investigación en las 
ciencias biológicas y médicas y ha influenciado nota­
blemente en criminología y en las ciencias jurídicas. 
Las aplicaciones de la huella ADN en la práctica 
pediátrica se basan en los polimorfismos humanos y 
en la nueva tecnología. Sus principales indicaciones 
son los casos de crimen violento con abuso sexual, 
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relaciones familiares (paternidad, niños desapareci­
dos y localización de sus familias biológicas) y, en 
definitiva, identificación rápida e inequívoca de sos­
pechosos (19 y 32). 

Repercusiones en la genética clínica 
l. Anomalías cromosómicas 

Existe una mayor incidencia de la defi ciencia 
mental en el sexo masculino. Es probable que 
muchos de estos casos se deban a retraso mental liga­
do al cromosoma X. En el momento actual se reco­
nocen 15 entidades clínicas diferentes, de las que el 
síndrome de fragi lidad del cromosoma X es con 
mucho la más frecuente. 

El síndrome Fra-X es la segunda causa más fre­
cuente de deficiencia mental debida a anomalía cro­
mosómica, a continuación del síndrome de Down. 
Afecta aproximadamente a 1: 1500 hombres y 
1:1200 mujeres. La transmisión hered itaria, recesiva 
ligada a X, ha sido largamente discutida ya que pre­
senta datos sorprendentes. En efecto, un 20% de 
varones portadores del gen FMR-1 («Fragil Mental 
Retardation-1») no tienen ni clínica, ni la anomalía 
citogenética, pero tienen riesgo de nietos afectos 
después de que se les haya sido transmitido el gen 
FMR-1 a través de sus madres. Adicionalmente, las 
madres e hijas de estos varones transmisores norma­
les son citogenética y clínicamente igualmente nor­
males. Todos estos datos han sido denominados 
«paradoja de Sherman». (26, 28 y 30). 

El mecanismo de producción de aquellos hallazgos 
ha sido aclarado recientemente con el descubrimiento 
del gen FMR-1 («Fragil Mental Retardation-1»), 
ubicado en la región Xq27.3. Las personas afectadas 
tienen una mutación completa y una anormal metila­
ción del ADN en la región frágil, lo que incrementa 
el tamaño de ese lugar específico. Personas con un 
incremento más pequeño en el tamaño del fragmento 
ADN frágil (una premutación) tienen poco o ningún 
riesgo de retraso mental, pero sí tienen alto riesgo de 
transmitir la enfermedad a sus hijos y nietos. El paso 
del estado de premutación al de mutación completa 
tiene lugar únicamente cuando la transmisión se hace 
a través de la madre. Recientemente se ha diseñado 
una prueba de análisis directo de ADN para detectar 
el síndrome del Fra-X después del nacimiento e, 
incluso, para el diagnóstico prenatal (30). 

El síndrome del Fra-X se expresa clínicamente en 
el 35% de heterozigotos (mujeres gue portan el gen 
FMR-1) dando lugar a pabellones auriculares promi-

- - - - - - - - - - - -
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nentes, pobre contacto ocular, deficiencia mental y 
transtornos de conducta (12). 

Los síndromes de Prctder-' '(/i/li y de Angelman cur­
san, ambos, con retraso mental y fenotipo caracterís­
tico, pero netamente diferente. En efecto, en el pri­
mero los pacientes presentan estatura corta, obesi­
dad, infantilismo sexual, hipotonía y retraso mental; 
los pacientes afectos de síndrome de Angelman tie­
nen retraso mental severo, apariencia facial caracte­
rística (microbraquicefalia, boca ancha, lengua pro­
twyente y barbilla prominente), aspecto feliz, retra­
so en la adquisición de las funciones motoras, mar­
cha atáxica, movimientos voluntarios espasmódicos 
y EEG característico. En ambos cuadros aparece un 
síndrome de microdelección 15 q 11-13 (60% de 
casos en el Prader-Willi; 50% en el Angelman). 

Durante largo tiempo se ha considerado una regla 
inviolable de la genética en mamíferos q ue cada 
copia de cada gen autosómico, una se hereda de la 
madre y otra del padre. La violación de esta regla, 
que se hereden ambas copias del gen de un único 
progenitor, se denomina disomía uniparental. 
Cuando el niño hereda dos copias del mismo alelo de 
un padre, se denomina isodisomía; si el niño hereda 
de un padre dos diferentes alelos, esta situación se 
denomina heterodisomía. Estos fenómenos han sido 
demostrados en humanos (6, 14 y 17). 

En el síndrome de Angelman la microdelección 
tiene lugar en el cromosoma 15 procedente de la 
madre; mientras que en el síndrome de Prader-Willi 
el origen de la microdelección es paterno. En ambos 
casos se han descrito pacientes sin la microdelección 
que se explican a través del fenómeno de disomía 
materna uniparental (los dos cromosomas 15 son de 
origen materno) o d isomía paterna uniparental (los 
dos cromosomas 15 son de origen paterno) la heren­
cia de estos cromosomas 15 sin microdelección pare­
ce evidenciar una impronta genómica, en virtud de 
la que un mismo gen tiene efectos diferentes depen­
diendo de su origen paterno o materno (Figura 1). 
La impronta genómica puede afectar en teoría a 
cualquier gen. Los progenitores pueden transmitir a 
la descendencia genes exactamente iguales, aunque 
con efectos distintos si la impronta recibida difiere 
en cada uno. No obstante, en el ejemplo que nos 
ocupa, es sorprendente que dos enfermedades con un 
cuadro clínico tan dispar puedan estar ligadas a una 
impronta diferencial de los mismos genes en el 
mismo cromosoma. 

El síndrome de Doum es la causa más frecuente de 
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Figura 1 
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Representación diagramática del mecanismo de producción 
de la disomía uniparenteral. 
A=Formación haploide normal de gametos en la que el pro­
ducto hereda cada elemento de la pareja cromosómica de un 
progenitor. 
B=No-disyunc ión con un conceptus trisómico que pierde pos­
teriormente su cromosoma quedando con la pareja de un 
mismo progenitor (disomía unlparental). 
C=Disomía uniparental a partir de la fertilización de un gameto 
disómico y un nulisómico (según Malcolm et al. 1991). 
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rerraso menral, asociado con defecro cardíaco congéni­
ro. La trisomia del cromosom a 21 es el hallazgo ciro­
genético característico y el área responsable del fenoti­
po está siruada en la región q22.3. Con la utilización 
de los heteromorfismos cirogenéticos (variación en el 
tamaño o intensidad de la t inción del satélite del cro­
mosoma 21) y marcadores RFLP es posible precisar en 
muchas fam ilias en qué progenitor y en qué etapa de 
la d ivisión meiótica se ha producido el accidente de la 
no-disyunción. En los casos en que fue posible esta 
determinación, se detectó que en más del 80% tuvo 
lugar en la pri mera meiosis y que más de las 3/4 del 
total correspondían a la meiosis materna. 

En este mismo cromosoma se han «mapeado» dos 
genes relacionados con la patogénesis de la enferme­
dad de Alzhei mer, uno de ellos cod ificador de la p ro­
teína precursora del amiloide y el otro codificador de 
la fo rm a fami liar de la enfermedad. Ambos genes 
están situados en la banda 21q.1 l.2 (25). 

La localización precisa de esta región del cromoso­
ma 2 1 con sondas ADN específicas y ulteriores aná­
lisis «Southern blot», permitirá un mejor conoci­
miento de los denom inados síndromes contiguos. 

2. Enfermed ades monogénicas 
La utilización de las técnicas de la denominada 

«genética reversa», d irigidas a encontrar la asocia­
ción entre genes y sus loci, ha estado plenamente 
justificada con los logros conseguidos en los últimos 
10 años. En 1980 se inicia este capírulo con el cono­
cimiento de los genes de la globina humana y el 
diagnóstico de las talasemias; en 1982 se localiza el 
gen de la distrofia muscu lar p rog resiva de Duchenne 
en la región Xp2 l y posteriormente se identifica su 
alterada proteína, la d istrofina (7). 

En 1988 los eq u ip os d e invest igación d e las 
Un ivers idades de Mic h igan (USA) y Toronto 
(Canadá) identificaron el gen defectuoso responsable 
de la fibrosis quística. La Fibrosis Q¡¡.fstica es la enfer­
medad letal más común de herencia recesiva autosó­
mica en sujetos caucásicos. Su diagnós t ico se ha 
basado tradicionalmente en la presencia de enferme­
dad pulm onar crónica, insuficiencia pancreática exo­
crina y tasas incrementadas de electroli tos en el 
sudor. Recientemente se ha conseguido la clonación 
del gen CFTR responsable de la enfermedad, situado 
en 7q3 1 (9). Los análisis de la secuencia de nucleóti­
dos del gen CFTR permiten detectar disti ntas muta­
ciones en el m ismo. La mu tación m ás frecuente que 
orig ina la enfermedad es la delección de u n único 
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aminoácido (fenil-alanina) en la región 508. Por ello herencia autosómi ca recesiva, también de evolución 
se denomina la mu tación delca-F508 . Esca m utación letal, g ue incl uye aJ menos 4 tipos clínicos distintos. 
acontece en un 70% de los casos de la enfermedad ; En los países occidentales el t ipo I o enfermedad de 
los pacientes homozigotos para la delección tienen Werd nig -Hoffmann es la causa genética más fre-
enfermedad severa, incluyendo insuficiencia pancreá- cuente de m uerte infan til , presentando una inciden-
tica. Se estima gue existen, al menos, unas 21 m uta- cia de 1:25.708 nacidos vivos. La frecuencia del gen 
ciones distintas como responsables ig ualmente de la mutante es de 1: 160 y de los portadores heterozigo-
enfermedad. En el momento actual se intenta corre- ros de L :80. Recientemente se ha demostrado que el 
lacionar fenotipo (expresión y gravedad de la enfer- gen m utante responsable de los tipos 1, II y 111 está 
medad) y genotipo (Fig ura 2). localizado en el cromosoma 5 en la región ql 1.2-

La identi ficación del gen CFTR es la primera opor- 13.3. La heterogeneidad cl ínica de estos t ipos p uede 
tunidad ele comprender el defecto básico a nivel mole- explicarse a parti r de una heterogeneidad alélica del 
cular y la fisiopatología de una determinada enferme- gen responsable; es muy probable que existan dife-
dad (33 y 34). Ello va a permitir, además, la detección rentes tipos de mutación del gen y que la com bina-
de portadores heterozigotos sin p revia h istoria fami- ción de diferentes m utaciones alélicas exp liq ue los 
liar. Sin embargo, un nuevo p roblema ha surgido. Las diferentes cuadros clínicos (29). 
U niversidades de Michigan y de Toronto, descubrido- Los análisis de genética molecular del cromosoma 
ras del gen CFTR han solicitado patentes industriales X han conseguido la localización y aislamiento del 
con objeto de obtener beneficios comerciales de cual- gen de las distroficts umsctt!ctres de Dlfche11ne y de Becker 
q uier equipo de diagnóst ico que en un futuro puedan a partir d e una com binación de aproximacio nes, 
desarrollar las empresas farmaccéuticas. Aun que la basadas en análisis de delecciones y translocaciones 
terapia g énica pod ría ser fac ti ble en un futu ro, es cromosómicas que afectan a la región X p21, com-
necesario previamente conocer qué defectos pueden plementadas por estudios de ligamiento con secuen-
ser corregidos en la fi brosis quística. La definición de cías fam ili a res d e ADN (Fig ura 3). El 65% d e 
la fu nción, regulación y metabolismo del CFTR en pacientes con DMD/DMB exhiben delecciones d e 
células epiteliales y su papel en los diferentes tejidos, uno o más exones del gen. Este es el mayor de los 
parecen premisas esenciales. conocidos en el genoma humano. Contiene más de 

La cttrofict llllfsmlctr espi11ctl es una enfermedad e~ 75 exones que se corresponden con la transcripción 

Figura 2 
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Diagrama esquemático del gen de la FQ con su ARN-m y el CFTR. La localización de la delección ó F508 está indicada con la flecha 

(según Tsui et al. 1991). 
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Figura 3 

r ANALISIS ADN DE DESORDENES RECESIVOS LIGADOS A x: 1 

DISTROFIA MUSCUL:AR DE DUCHENNE Y BECKER 
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Padre normal 

1 
2 
3 

AFECTADO PORTADOR 

-- -

Madre portadora 

® 

NORMAL NORMAL 

- - --
Análisis del ADN de la región Xp21 en una familia afecta de DMD/DMB. 

ARN de 14 kb. Este gen codifica una proteína lla­
mada distrofina que tiene un peso molecular de 400 
Kd y está constituida por más de 3.568 aminoáci­
dos. La d istrofina tiene forma abastonada y está 
consti tuida por cuatro dominios o regiones. Se loca­
liza fundamentalmente en el cito plasma del sarcole­
ma y, con mayor abundancia, en las placas neuro­
musculares y uniones miotendinosas. La distrofina 
puede visualizarse nítidamente en material de biop­
sia m uscular por técnicas citológicas (inmunofluo­
rescencia) o bioquímicas ( «immunoblotting» ). 

En los pacientes afectos de DMD está ausente la 
distrofina, en tanto que en los de DMB se aprecia 
un patrón de inmunotinción «esporádico o parcial». 
Actualmente son imprescindibles para el diagnósti­
co de pacientes afectos de distrofia muscular ligada 
al cromosoma X la demostración de una alteración 
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el gen de DMD/DMB o en la distrofina (Figura 4). 
identificación de portadoras, básica para un ade­

cuado asesoramiento genético, evidencia un patrón de 
distrofina irregular (7 y 21 ). 

A partir de material procedente de biopsia de micro­
vellosidades coriales es posible el diagnóstico prenatal 
de las DMD y DMB. 

En los últimos meses se han identificado en tres 
desórdenes neurológicos las mutaciones que los origi­
nan: síndrome del Fra-X, atrofia muscular bulbar y 
espinal y distrofia miotónica. La distrofia miotónica es un 
desorden multisistémico que se transmite de forma 
dominante autosómica. Se ha observado un incremento 
de la severidad de las manifestaciones clínicas en gene­
raciones sucesivas de familias susceptibles. Este fenó­
meno recibe el nombre de «anticipación genética». Se 
debe a una amplificación progresiva de la secuencia de 
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Figura 4 
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BIOPSIA MUS­
CULAR 
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RFLP 
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Detección Portador Diagnóstico Prenatal 
Detección Portador 

Algoritmo del diagnóstico molecular de DMD/DMS. Metodología 
diagnóstica en DMD/DMB, según Darras et al. 1990. 
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ADN CTG que se repite en el 3' final de un trans­
criptor designado DM-1. En el caso del síndrome Fra­
X la anticipación genética surge por amplificación del 
trinucleótido CGG repetido, lo que se ha comprobado 
por el incremento de tamaño en la repetición en gene­
raciones sucesivas y por la evidente heterogeneidad 
somática. Por último, en el caso de la atrofla 11111sc1tlar 
espinal b1tlbe1r ligada a X la secuencia repetitiva es la 
CAG en el gen del receptor androgénico (8). 

3. Cromosoma mitocondrial 
Cada mitocondria contiene varios cromosomas 

circulares. El cromosoma mitocondrial (cromosoma 
M o cromosoma 25) tiene 16.569 pares de bases que 
equivalen a 5.523 codones. El ADN mitocondrial 
(mtADN) tiene función codificante. 

la herencia mitocondrial, también llamada heren­
cia citoplasmática, en los mamíferos se transmite 
exclusivamente por las hembras . En la especie 
humana el espermatozoide de la gameta masculina 
contribuye únicamente con el pronúcleo masculino a 
la formación del zigoto durante la fertilización, por 
lo que todo el material mitocondrial de éste procede 
del óvulo. En consecuencia, los genes mitocondriales 
son heredados exclusivamente de la madre sin nin­
guna contribución paterna. las madres transmiten a 
toda su descendencia, niños y niñas ind istintamente, 
los genes mitocondriales, en tanto los padres no 
transmiten estos genes a ninguno de sus hijos. En 
resumen, los genes son transmitidos de madres a 
hijos de ambos sexos sin ninguna predilección. 

Mientras cada cromosoma nuclear está presente en 
cada célula como dos copias, el mitocondrial está pre­
sente en cientos de copias. Es por ello que la conducta 
de una mutación mitocondrial en la herencia tiene 
una distribución galtoniana, más que mendeliana. 

Algunos desórdenes en clínica humana van ligados 
a mutaciones del mtADN, tales como la atrofia óptica 
ele Lebet; necrosis estric1da bilateral infantil y epilepsia mio­
cl6nica con <<fibras rojas rasgadas». 

En el análisis de las variaciones del mtADN proce­
dentes de diversas poblaciones se ha basado la elabora­
ción de una cadena de madres dirigida hacia el pasado. 
los resultados alcanzados han argumentado en favor de 
la existencia de una antecesora común (la «Eva mito­
condrial») venida de Africa hace 200.000 años (3 7). 
4. Terapia génica 

El tratamiento de la enfermedad humana por 
transferencia génica es una nueva perspectiva inicia­
da en el año 1990 (20). En el momento actual se 
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considera la posibilidad de insertar genes humanos 
en algunas enfermedades genéticas q ue deben reunir 
las siguientes características: 
1. La enfermedad deberá tener un grave fenotipo. 
2. El gen defectuoso deberá estar previamente iden­
tificado y clonado. 
3. La expresión del producto del gen no debe requerir 
u na regulación precisa, ni exigir altos niveles de 
manifestarse para corregir el defecto. 
4. Deberá estar asegurado un sistema suficiente para la 
implantación de células genéticamente modificadas. 

La primera experiencia terapéutica en humanos ha 
sido el tratamiento de la deficiencia de adenosin­
deaminasa por transferencia del gen ADA en células 
T de pacientes. En el momento actua l, dos pacientes 
han sido sometidos a este p roced imiento terapéutico 
con resultados alentadores. 

La segunda enfermedad sometida a terapia génica 
es la hipercolesterolem ia por deficiencia o ausencia 
d e receptores LDL, con t ransfere ncia génica e n 
·hepatocitos. 

La enfermedad de Gaucher es un desord en autosó­
m ico recesivo originado por deficiencia de glucoce­
rebrosidasa, enzima requerido para la d egradación 
lisosomal de g licolíp idos. En su ausencia se produce 
el acúmulo de glucocerebrósidos insolubles. El gen 
de la g lucocerebrosidasa se ha localizado en el cro­
mosoma 1 en la región q 2l. Por el momento, el aná­
lisis de las m utaciones de dicho gen está resul tando 
muy laborioso, pero en un futuro parece probable su 
correcta identificación . El tratamiento de la enfer­
medad se ha limitado a medidas sintomáticas (esple­
nectomia) y reemplazamiento enzimático. El trans­
plante de médula ósea se ha preconizado más recien­
temente e, incluso, el transplante autólogo de células 
«Stem» p revisamente insertadas del gen normal de 
g lucocerebrosidasa o del ADNc (4). 

Otro tipo de experimentos con terapia génica es la 
transferencia de genes para estimular la inmunidad 
en determinados tum ores celu lares, como sería el 
caso de la transferencia del factor de necrosis tum o­
ral (TNF) o de interleukina-2 . 

Algunas consideraciones éticas 
El co nocimiento del genom a humano p lan tea 

interrogantes de difícil respuesta: 
-¿A quién debe pertenecer esta información genética? 
-¿La terapia genética puede prodigarse sin reservas? 

La U niversidad de H arvard ha patentado reciente­
mente un ratón transgénico en el que al óvulo rnater-
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no se insertó gen humano con cáncer. Esta carrera por 
las patentes, ¿incluirá patentes de seres humanos? 

El fi n primordial de la ética biomédica es promo­
ver la práctica de una medicina razonable y la provi­
sión de cuidados altamente cualificados. Sigue siendo 
esencial respetar la autonom ía de los pacientes, pre­
servando sus propios valores en la medida de lo posi­
ble. La med icina debe priorizarse com o una empresa 
p rofesional y ética en beneficio de los individuos y de 
la sociedad (5 y 15). Como principio general, la 
información genética de un individuo debe ser inves­
tigada y revelada sólo con su autorización o la de su 
rep resentante legal. La terapia genética con células 
somáticas debe reservarse para enfermedades de curso 
precozmente letal y de muy pobre pronóstico con los 
tratamientos actualmente d isponibles. 

El reciente anuncio de los científicos japoneses de 
haber conseguido un secuenciador de pares de bases, 
va ligado a que la investigación se ha dirigido al obje­
tivo prioritario nacional de descifrar el genoma del 
arroz. El p royecto está ausp iciado por el M inisterio de 
Agricultura nipón y apoyado financieramente por la 
industria p rivada. Se estima que el genoma del arroz 
está constituido por cuatrocientos cincuenta millones 
de pares de bases, por lo que cabe esperar que un 
equipo de 200 investigadores complete el estudio en 
los próximos 5-7 años. ¿Cuál será el empleo de esta 
g ran revolución agrícola? ¿Se faci litará libre informa­
ción científica? ¿Se emplearán las mejoras en el culti­
vo de arroz para alimentar a los países pobres? (11). 

Quinientos años después de que Colón iniciara su 
histórico via je , la raza humana ha comenzado un 
nuevo viaje de exploración. Este viaje de autodescu­
bri m iento interior se ha calculado q ue tendrá una 
duración de unos 15 años y un costo de más de 3.000 
millones de dólares. Su objet ivo final, conocer los 
100 .000 genes que constituyen el genom a humano. 
Por ello, se ha dicho que el siglo XXI será el siglo del 
gen. Un 3% de los fondos invertidos en el proyecto 
«Genoma Humano» americano se dedicarán a exami­
nar sus implicaciones sociales, éticas y legales. 

Como sostiene Watson , las nuevas tecnologías 
genéticas no deben degradar nuestros valores éticos. 
«La enfermedad nunca ennoblece y en la medida q ue 
el proyecto genoma humano pueda evitarla, la vida 
humana será mejor». El p ropio Watson recientemente 
ha dimitido de la dirección del Proyecto del Genoma 
H umano, alegando un conflicto de intereses y en claro 
desacuerdo con el director del Nacional Institutes of 
Health (NIH), Dra. B. H ealy (1 y 36). ~ 
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