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Resumen

El genoma humano, fue secuenciado por completo gracias a un esfuerzo de la comunidad cientifica internacional, su contenido
determina no sélo la expresion de genes que codifican para proteinas sino para otro tipo de elementos responsables de su
regulacién. A partir de su publicacién, los estudios sobre la expresion de genes bajo circunstancias normales y condiciones
patoldgicas dieron pie al surgimiento de la era post-genémica cuyo objetivo fundamental es conocer la funcién de cada
uno de los genes y de sus respectivas proteinas, con el fin de monitorear la progresion o susceptibilidad a cierta enfermedad
convirtiéndose en un reto para mejorar la salud mundial. La aplicaciéon de la gendémica en biomedicina estd impulsando
la evolucion de otras ramas que avanzan a pasos agigantados para tratar de elucidar los mecanismos que controlan los
procesos celulares basicos. La presente revision muestra la retrospectiva y la perspectiva de la genédmicay la proteémica como
protagonistas de la historia.

Abstract

The human genome was completely sequenced, its contents not only determines the expression of genes but other elements
responsible for its regulation. The total sequence was reached through an effort of the scientific international community.
Since its publication, studies of the gene expression under normal and pathological conditions gave way to the post-genomic
age, which its fundamental aim is to know the function of each gene and their respective protein to monitor the susceptibility
and progression of disease development becoming a big challenge to improve global health. The application of genomics in
biomedicine, boost the evolution of other disciplines trying to elucidate the mechanisms that control the basic cellular processes.
This review shows the retrospective and perspective of genomics and proteomics as protagonist of the story.
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Introduccion

La funcién del DNA es muy simple: contiene codificada
la informacién para sintetizar nuevas proteinas que son los
caballitos de batalla que utiliza la célula para llevar a cabo
la mayoria de reacciones quimicas, formando nuevos tejidos,
mandando sefales a otros érganos del cuerpo, regulando y
equilibrando las funciones del organismo entre otras muchas.
La enorme complejidad de la regulacién de genes y expresién de
proteinas ha hecho dificil conocer los mecanismos que regulan
y controlan los procesos celulares bisicos.

Todo comienza en 1953, cuando James Watson y Francis Crick
descubrieron la estructura de doble hélice que tiene la molécula
de DNA. Cincuenta afios mis tarde y gracias a los avances de la
informitica y al desarrollo de las técnicas de secuenciacién, en
2001 dos grupos de Investigacion: Celera Genomics (iniciativa
privada) e International Human Genome Sequencing Consortium
(sector publico) lograron esbozar el primer borrador de los 3
mil millones de componentes del genoma humano.> Aunque
la secuencia reportada cubria solamente el 90% del genoma, su
andlisis arrojé interesantes resultados observando que sélo el 2%
del DNA es codificante sugiriendo un total de aproximadamente
30,000 - 40,000 genes que codifican para proteinas. En 2004,
se publicé un avance de la secuenciacién del genoma humano
completando ~99.7% de la secuencia con una mejora ya que
contenia un error por cada 100,000 bases® Hoy en dia se sabe
que el genoma humano contiene ~21,000 genes codificables.*
Ante la llegada de la secuencia del genoma humano se inicia
la llamada era post-genémica donde los cientificos se han
enfrentado a un reto formidable que es: darle sentido a toda
la informacién del genoma humano que tienen en sus manos.
El primer paso para saber cémo prevenir o arreglar lo que estd
funcionando de forma incorrecta, era conocer de lo que un ser
humano estd hecho, la tendencia esperada era escuchar noticias
acerca del descubrimiento de un nuevo gen relacionado con
alguna enfermedad e inmediatamente después, obtener una
cura. El estudio de la genémica ha surgido para entender el
genoma de un organismo determinado y esta disciplina estd
impulsando la evolucién de otras ramas que estdn avanzando a
pasos agigantados como son la genémica funcional, la genémica
comparativa, la proteémica y la metabolémica.

Se pensé que la secuenciacién del genoma humano llevaria
inmediatamente a grandes avances en la comprensién del
funcionamiento de los organismos, la salud humana y las
enfermedades, este objetivo sigue estando en gran medida
sin realizar, no obstante los avances tecnolégicos que se han
realizado de manera coordinada con el uso de las herramientas
de muchas disciplinas, incluyendo la bioinformaitica, quimica,
bioquimica de proteinas y espectrometria de masas, asi como el
desarrollo de sistemas de andlisis de las secuencias genémicas y
la prediccién de una gran variedad de procesos celulares.

El objetivo del presente trabajo es mostrar una visién amplia
del surgimiento de la gendémica, sus retos y perspectivas, asi
como el impacto que ha tenido a diez afios de la publicacién del
genoma humano.

Genodmica funcional

La gendémica funcional describe las funciones de los genes y
sus interacciones entre ellos y entre proteinas, a diferencia de
la genémica estructural cuya finalidad es describir la secuencia
del ADN y la estructura de los genes. El dogma “un gen - una
proteina” ha sido desplazado por la evidencia de que estos 30,000
genes codifican para alrededor de 100,000 proteinas lo cual es
posible a través de mecanismos de eliminacién de intrones para
la formacién de transcritos maduros como el splicing alternativoy
fenémenos epigenéticos (mecanismos que modifican la expresion
pero no la informacién genética) como la metilacién.>%7

El estudio de la genémica funcional no ha sido tan evidente
ya que muchos genes se expresan en diferentes formas, por lo
que en lugar de hablar de un gen tdnico, esta misma unidad
transcripcional puede dar lugar a 4 o 5 formas distintas, y
entonces se tendria que hablar de unos 100,000 o 150,000
genes funcionales. Esto nos da una idea de lo complejo que es
entender el funcionamiento de todos los genes humanos, sin
embargo, con el surgimiento de la genémica, la proteémica y el
andlisis bioinformitico, es posible abordar el conocimiento de
c6mo funciona una célula en su contexto individual y avanzar
hacia el funcionamiento de un tejido y eventualmente de un
organismo completo.

Microarreglos de DNA

Aunque no se conoce atn la funcién de la mayoria de los genes
contenidos en el genoma humano, los experimentos arrojan
datos importantes del conjunto de genes que se expresan en
forma anormal ya sea por exceso o por defecto en determinadas
condiciones patolégicas. Con este concepto es posible encontrar
grupos de expresién génica que funcionen como biomarcadores,
o como indicadores de progresién o susceptibilidad a la
enfermedad y posteriormente dirigir la investigacién a esos genes
en particular. El estudio de la expresién de genes de un genoma
completo se conoce como: franscriptomica.

La tecnologia de microarreglos de DNA descrita por primera
vez en 1995 por Schena y colaboradores, marcé un ripido
desarrollo de tecnologias para el andlisis de la expresién de genes
permitiendo usar la informacién de la secuencia de genomas
para medir en forma paralela y cuantitativa la expresién de
miles de genes simultdneamente a través del RNA mensajero,
los microarreglos de DNA también llamados DNA chips, se han
convertido en una de las herramientas mas poderosas y versitiles
de la investigacién gendmica, asi mismo fueron disefiados y
utilizados microrreglos de oligonucleétidos.®10



La tecnologia de microarreglos ha evolucionado con las
tecnologias desarrolladas conjuntamente y se han convertido
en herramientas disponibles para toda la comunidad cientifica.
Inicialmente se analizaron de forma simultanea alrededor de 50
genes, actualmente se pueden tener microarreglos conteniendo
cerca de 50,000 genes en el estudio de genomas completos
de mamiferos, para analizar la expresién de los transcritos en
alguna condicién dada, representando en algunos casos, mds
de 1 millén de caracteristicas individuales.! La tecnologia de
microarreglos, requiere de instrumentos y sistemas complejos
de lectura que hacen el proceso caro y dificil de realizar, por lo
que al inicio estas pruebas sélo se llevaban a cabo en laboratorios
de alta tecnologia. Sin embargo, el costo de esta tecnologia ha
disminuido afio con afio y cada dia su uso invade dreas diversas
dela genémicay de la clinica estando al alcance de mds sectores.

Gracias a lo anterior, ha surgido una avalancha de nueva
informacién genética al analizar la expresién de genes de
las células de algin tipo de tejido bajo ciertas condiciones,
observando cambios de sobreexpresién o subexpresién de genes
o grupos de genes asociados con algunas enfermedades. Los
microarreglos de DNA son una herramienta muy util en la
investigacién biomédica, sus principales aplicaciones han sido
deteccién de patégenos, genotipificacién, desarrollo de nuevos
farmacos, diagndstico de cincer, interacciones DNA-proteinas,
etc. Por ejemplo, con la informacién de la secuencia del genoma
humano, se ha propuesto una nueva clasificacién de subtipos
de leucemia linfobldstica aguda con lo que se puede predecir
su curso y susceptibilidad al tratamiento;!? otros investigadores
han podido definir un patrén de expresién génica para predecir
la sobrevida en pacientes con cincer de mama;!3 asi mismo con
datos obtenidos de microarreglos se ha descrito la expresién génica
en la leucemia mieloide aguda del adulto identificando subclases
de este padecimiento con diversas respuestas al tratamiento.!1>

Gendmicay Salud Piblica

Uno de los principales retos de la genémica en biomedicina es
fortalecer el sentido de compromiso con la salud publica y darle
seguimiento a la medicina clinica, asi mismo plantear estrategias
para aplicar las nuevas tecnologias y los nuevos conocimientos
en las enfermedades infecciosas y enfermedades crénicas. Es
sumamente importante reconocer que existe heterogeneidad
entre los pacientes dentro de un mismo diagnéstico para poder
utilizar de manera confiable las nuevas tecnologias y hacer una
interpretacién veridica de los perfiles de expresién genética por
medio de andlisis computacionales. Y en consecuencia, existe el
desafio de la integracién de los factores genéticos, ambientales
y de comportamiento en la prevencién y el tratamiento de
enfermedades.1®

Medicina Genémica
A diferencia de la genética, que estudia las funciones y los efectos
de un solo gen, la genémica explora no sélo las acciones de los

2555 FARMACEUTICAS

genes individuales, sino también la interaccién de mdultiples
genes entre si y con el medio ambiente. Como resultado de la
genémica humana, existe un gran potencial para mejorar la salud
de la poblacién mundial. No obstante, la genémica requiere de
una evaluacion sistemitica de sus contribuciones potenciales y la
comprensién de la informacién y otros factores necesarios para
facilitar la traduccién de los resultados de la investigacién en las
estrategias de salud publica.

Hasta hace poco, la genética se habia interesado principalmente
en enfermedades poco frecuentes como la fibrosis quistica
y la enfermedad de Huntington, que presentan prevalencia
relativamente baja en la poblacién. Sin embargo, ;qué pasaria si
la gendmica pudiese ayudar a explicar las causas y las respuestas
a las enfermedades crénicas comunes que afectan a gran parte
de la poblacién: como enfermedades cardiovasculares, diabetes,
cdncer, esquizofrenia, etc.? ;Qué pasaria si los conocimientos
genéticos se utilizaran no sélo para beneficiar a pacientes
individuales, sino para beneficiar a poblaciones enteras? ;Qué
pasaria si la genémica pudiese ayudar a dilucidar sobre las
interacciones que existen entre las propias células, los tejidos,
los 6rganos de un mismo organismo que la ciencia ha estado
tratando de comprender durante décadas? Entender la dindmica
entre factores endégenos y exégenos como la dieta, el medio
ambiente y el propio comportamiento humano seria realmente
una revolucién en la salud pablica y quizds el mundo se encuentra
en la ctspide o muy cerca de la cispide de esa revolucién.!®

La medicina gendémica tiene sus pilares en la capacidad de
conocer las variaciones de un solo nucleétido (SNPs, por sus
siglas en inglés). Los SNPs son pequefias variaciones en la
secuencia de ADN de cada individuo, son muy frecuentes y
ocurren una cada 1000 pb. La mayoria de estos SNPs ocurre
en regiones del genoma que no codifican para proteinas y por
lo tanto no contribuyen a la susceptibilidad de una enfermedad.
Cuando llega a ocurrir directamente en un exén esto nos
convierte a cada individuo en unico.1%18:1?

Esta nueva disciplina ofrece grandes beneficios para el cuidado de
la salud, dado que permitird identificar a los individuos con riesgo
a desarrollar enfermedades comunes antes de que aparezcan
los sintomas, y asi evitar o retrasar sus manifestaciones,
complicaciones y secuelas.

La medicina gendémica, se enfoca a la identificacién de las
variaciones en el genoma humano que confieren riesgo a padecer
enfermedades comunes, dard lugar a una prictica médica
mds individualizada, mds preventiva y mds predictiva, siendo
posible diagnosticar a cada individuo en forma presintomadtica,
permitiendo llevar a cabo medidas de atencién a la salud que
retrasen o eviten las manifestaciones clinicas, complicaciones
y secuelas de las enfermedades comunes que tanto impacto
tienen en la sociedad.?’ Asi mismo, se podrd intervenir
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significativamente en el tratamiento de las enfermedades, a
través de las ramas de la medicina genémica: farmacogendmica,
nutrigenémica y toxigendmica.

Farmacogenémica

La farmacogendmica se refiere al estudio de la respuesta de un
firmaco sobre el genoma de un individuo y sus efectos generales
en el organismo, asi como al desarrollo y uso de medicamentos
personalizados basados en las particularidades genéticas de
los individuos a fin de administrarles firmacos mds efectivos y
menos toxicos. En los dltimos afios la farmacogendémica al igual
que las otras ramas de la medicina genémica, ha tenido un gran
desarrollo. Uno de los principales retos de la farmacogenémica
es la creacién de nuevos firmacos a la medida de cada paciente
y adaptados a sus condiciones gendmicas que tengan mayor
eficacia y efectos secundarios minimos.?122:23

Nutrigenémica

La dieta es un factor ambiental que afecta la salud y la incidencia
de enfermedades crénicas, entender el efecto de la dieta en
la salud requiere estudiar los mecanismos moleculares de los
nutrientes y constituyentes bioactivos de los alimentos sobre las
células. Estudios en pacientes, animales y cultivos celulares han
demostrado que estos compuestos pueden regular la expresién de
genes en diversas vias metabélicas.?* Con la finalidad de mejorar
la nutricién y la salud humana combatiendo enfermedades
crénicas degenerativas como la obesidad, diabetes, hipertensién
y cdncer que tienen un componente genético y en las que la
dieta juega un papel importante, la nutrigenémica persigue
conocer con profundidad las interacciones genes-nutrientes, y
tener un buen conocimiento sobre los alimentos funcionales, asi
mismo se pretende tener una legislacién que regule el campo
de la seguridad alimentaria y poder establecer una nutricién
personalizada considerando tanto las propiedades saludables
de los componentes de los alimentos como el perfil genético de
cada persona con el fin de mejorar su calidad de vida.

Toxigenémica

Aplicando los avances de la gendémica a la toxicologia, ha
aparecido una nueva drea denominada toxigenémica, que estudia
la respuesta a nivel de expresién de genes de los organismos
expuestos a agentes quimicos, estos incluyen firmacos,
contaminantes ambientales, aditivos de alimentos y otros
productos quimicos de uso comin. Con esta disciplina podria
ser posible identificar compuestos téxicos antes del desarrollo de
nuevos farmacos y asi salvar animales, ahorrar tiempo y dinero en
estudios de toxicidad. Esta disciplina permite asi mismo, conocer
el papel de las interacciones entre genes y medio ambiente en el
desarrollo de enfermedades.2>26:27

Proteémica

La proteémica es el estudio y caracterizacién de todo el conjunto
de proteinas expresadas de un genoma, permite identificar,
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categorizar y clasificar las proteinas con respecto a su funcién y
a las interacciones que se establecen entre ellas. De este modo,
se pueden caracterizar las redes funcionales que establecen las
proteinas y su dinimica durante procesos fisiolégicos y patolégicos
(metabolémica). La tecnologia que involucra el estudio de la
proteémica es compleja puesto que implica identificar y detectar
los patrones de expresién en geles de poliacrilamida en dos
dimensiones (2D PAGE), identificar las proteinas por medio de
espectrometria de masas, almacenar la informacién y elaborar
bases de datos que al ser relacionadas con estudios de genémica
dan una aproximacién global en el estudio del metabolismo
celular en condiciones normales o durante el desarrollo de
alguna enfermedad.?® Esta nueva disciplina se estd aplicando
en la identificacién de nuevos marcadores para el diagnéstico
de enfermedades, la identificacién de nuevos firmacos, la
identificacién de proteinas involucradas en la etiologia de algunas
enfermedades y el andlisis de procesos de transduccién de sefiales.

Con los estudios de protedmica, se realiza de forma global, un
andlisis estructural y una caracterizacién de todas las proteinas
que se expresan bajo una determinada condicién, asi como la
caracterizacién de la variabilidad proteica (tipos de proteinas,
cantidades, niveles de actividad) y las interacciones proteina-
proteina asi como su localizacién celular.?’

Asi mismo, a partir de la secuencia del genoma humano se
puede predecir la secuencia de aminodcidos de las proteinas, lo
que ha permitido realizar comparaciones entre todo un conjunto
de proteinas para tratar de elucidar la funcién de cada una de
ellas,3%3! sin embargo, la informacién genémica y la comparacién
de secuencias por si solas no son suficientes para proporcionar
una comprensién completa de cémo funcionan en el organismo,
por lo que ha sido necesario y de suma importancia desarrollar
programas computacionales aplicados a la biologia, genética,
gendémica y protedmica.

Con el desarrollo de la protedmica y la genémica, se han creado
bases de datos de proteinas que se expresan en un organismo
o una linea celular en condiciones experimentales definidas, o
informacién de los niveles de expresién de RNAm por hibridacién
de microarreglos. La combinacién de tecnologias permite una
evaluacién de la regulacién post-transcripcional y modificaciones
post-traduccién. Sin embargo, el desarrollo de ambas disciplinas
estd en rapida expansién con nuevos enfoques experimentales.32

Bioinformaitica

La bioinformdtica es una disciplina cientifica en rdpido
crecimiento, que implica el desarrollo de algoritmos y su
aplicacién para la interpretacién de datos biol6gicos obtenidos
por medio de todas las técnicas moleculares existentes, asi
como el plantear modelos matemadticos con el fin de deducir
mecanismos de regulacién génica y posteriormente hacer un
escalamiento de moléculas individuales a organelos, células,



organismos completos y poblaciones de organismos. El objetivo
general es conocer los mecanismos moleculares para predecir,
prevenir y curar enfermedades.

En el campo de las ciencias biolégicas, el desarrollo de la
informitica se ha enfocado al manejo, anlisis y entendimiento
de la enorme cantidad de informacién generados por estudios de
gendémica y protedmica, enfocindose bdsicamente a la generacién
de bases de datos ttiles para almacenar la informacién;
el desarrollo de herramientas especializadas para extraer
informacién de dichas bases de datos y el manejo, desarrollo y
uso de herramientas o modelos matemadticos muy sofisticados
para facilitar la comprensién y dar un significado a los datos
generados o bien a extraer informacién ttil de ellos con el fin de
comprender el funcionamiento global del organismo.

Uno de los mayores desafios de la bioinformdtica ha sido
reconstruir transcriptomas de novo. Basados en la secuencia de
genoma de §. cereviaiae un grupo de investigacién desarroll6
algoritmos para construir automdticamente un catalogo de
transcritos de la levadura, con una alta precisién pudiendo
predecir la expresién del 86% de genes bajo ciertas condiciones.?

Impacto dela Genémica

El principal impacto de la genémica a diez afios de la publicacién
del genoma humano, ha sido la capacidad y la habilidad para
estudiar e investigar los fenémenos biolégicos de una forma
comprensiva e imparcial. En medicina, gracias a la genémica
han surgido las primeras aproximaciones para describir rutas
celulares y genes que se encuentran involucrados en el desarrollo
de una enfermedad.

Los estudios con algunos genes candidatos habian permitido
un progreso lento, hoy en dia con estas aproximaciones se
han identificado ~2,850 genes relacionados con enfermedades
hereditarias, ~1,100 /oci que afectan desordenes poligénicos y

~150 zonas recurrentes de mutaciones somdticas en cincers*.

Se han creado mapas epigendmicos que muestran la ubicacién
exacta de modificaciones en el DNA como la metilacién.?®

Asi mismo se han identificado 71 /oci relacionados con al
enfermedad de Crohn, enfermedad crénica autoinmune
que provoca inflamacién del intestino, actualmente se estin
llevando a cabo numerosas investigaciones en el campo de la
farmacogendmica con el fin de examinar si la dotacién genética
de un individuo permite determinar su susceptibilidad a la
enfermedad o su respuesta al tratamiento.3¢

La diabetes tipo 2 que afecta a aproximadamente 300 millones
de personas en el mundo ha tenido especial atencién dentro del
estudio de la gendmica, se han identificado 39 /oci relacionados
con este trastorno, los genes que habian previamente sido

2555 FARMACEUTICAS

implicados en la regulacién de la glucosa con base en estudios
bioquimicos, no parecen estar asociados con la diabetes tipo 2,
se ha encontrado que muchos de los genes involucrados estin
relacionados con la secrecién de insulina mas que con la resistencia
a la insulina como la causa principal de esta enfermedad.?’

El estudio de los desordenes mentales ha tenido poco alcance,
puesto que los fenotipos de dichos trastornos no son especificos al
estar basados en la presencia de sintomas en cuanto a fenémenos y
no en la tipificacién de signos de alteraciones orgdnicas especificas
y objetivas, sin embargo en estudios de genotipificacién se han
identificado dos variantes comunes en desorden bipolar y
esquizofrenia,3®% asi como algunas deleciones en autismo y
en esquizofrenia.*® Estas pequefias variantes representan un
minimo porcentaje de lo que se conoce acerca de la etiologia de
los trastornos psiquidtricos por lo que aun que da mucho camino
por recorrer en esta drea de la investigacion. Algunos autores
han sugerido que la investigacién de los mecanismos moleculares
implicados en enfermedades neuropiquidtricas pueden ser una
via de investigacién etiopatogénica y de descubrimiento de
nuevas herramientas 'ceralpeuticals.41

El analisis de la expresién de genes en el estudio del cincer ha
permitido hacer una clasificacién basada en sus propiedades
moleculares mas que en los sitios donde éstos se inicien.*>* Estos
estudios que se han vuelto rutinarios en investigacién clinica,
han permitido predecir si los pacientes pueden beneficiarse con
una quimioterapia después de una cirugia.44

Recientemente estudios con microarreglos para analizar mds
de 3,000 tumores de 26 diferentes tipos de cdncer permitieron
identificar cerca de 150 alteraciones recurrentes.*> Asi mismo se
han identificado nuevas zonas blanco de mutaciones recurrentes
que incluyen translocaciones funcionales involucradas solo en uno
de varios factores de transcripcién en més del 50% de cinceres de
prostata, lo que desmintié la creencia de que las translocaciones
jugaban un importante papel en el desarrollo de cincer.*®

Actualmente existen proyectos como The Cancer Genome Atlas
que representa un esfuerzo de lucha contra el cincer su objetivo
inicial fue obtener una caracterizacién genémica sistemdtica y
completa de tres tipos de cdncer, secuenciando los genomas de
cientos de tumores por cada tipo de cdncer sin embargo con el
avance vertiginoso de la investigacion estos objetivos han sido
expandidos dramdticamente, puesto que los pacientes con cdncer
pueden optar por aportar sus datos genémicos y clinicos para
contribuir al progreso de la biomedicina.

Genémica en México

Es fundamental entender que los beneficios de la gendmica
en biomedicina sélo serdn posibles en el marco de programas
permanentes de investigacién cientifica que permitan generar
nuevos conocimientos gendmicos y que estos deriven en

11
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productos y servicios para beneficio de la sociedad. Es por ello,
que en México se creé en el afio 2004 el Instituto Nacional de
Medicina Genémica (INMEGEN) mediante una estrecha
colaboracién entre la Secretaria de Salud, la Universidad
Nacional Auténoma de México, el Consejo Nacional para la
Ciencia y Tecnologia y la Fundacién Mexicana para la Salud.

A partir de la creacion del INMEGEN, México ha asumido
un compromiso para desarrollar la infraestructura humana y
tecnolégica en genémica con especial énfasis en el desarrollo de
una plataforma nacional en medicina genémica para mejorar la
salud de la poblacién mexicana, desarrollando y proponiendo
estrategias coordinadas en el contexto de una poblacién de
aproximadamente 112 millones de habitantes incluyendo a mds
de 60 grupos étnicos y una compleja historia de mezcla genética.
Enfermedades como la diabetes, la obesidad, cardiovasculares y
cdncer, entre otras muchas son las prioridades de investigacién
en el INMEGEN tomando como punto de partida, las bases

genéticas que se han establecido desde hace muchos afios.

El Proyecto Genoma Humano puso de manifiesto las bases
moleculares de la individualidad humana y fue el detonante para
que en México con su gran potencial de investigacion cientificay
tecnoldgica, se creara un instituto con tal envergadura. En él se
han realizado an4lisis genéticos de la poblacién mexicana donde
se genotipificaron alrededor de 1,200 mestizos de diferentes
regiones del pais, se han identificado entre 500,000 — 600,000
polimorfismos de un solo nucleétido (SNP) asociados con la
susceptibilidad y resistencia a enfermedades multifactoriales
comunes, esta informacién ha servido para comenzar con una
serie de investigaciones que pueden ayudar a mejorar la salud
de la poblacién mexicana.*’” Asi mismo se han desarrollado
investigaciones en torno al estudio de la expresién de genes
involucrados en trastornos hepdticos como cirrosis y céncer,*8:4%50

Esta informacién junto con el desarrollo de las nuevas tecnologias
que se han mencionado a lo largo de este texto, ha llevado a la
Medicina Genémica a tomar conciencia de la necesidad de tener
una medicina mds predictiva y preventiva con sus importantes
implicaciones sociales y financieras.
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