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El proceso de aplicacion de los hallazgos en ciencias basicas en las intervenciones clinicas, cada vez
esta siendo mas difundido por las instituciones académicas e institutos nacionales de investigacion
debido al impacto que tendran en el desarrollo de la medicina personalizada. Las ciencias basicas
constituyen la base fundamental de los procesos de desarrollo cientifico y tecnoldgico, sin los cuales es
impensable la insercion de nuestro pais en las dinamicas globales de innovacion en salud. La produccion
de métodos de diagndstico de muy alta tecnologia, el desarrollo de biomarcadores de seguimiento en
enfermedades trasmisibles y no trasmisibles deberia ser elegida y evaluada adecuadamente para
optar por nuevas intervenciones y guias de tratamiento médico. Por consiguiente, la ensefianza y
actualizacion en ciencias basicas para el personal de salud debe considerarse prioritario, puesto
que la dinamica de concepcién en el tratamiento médico esta cambiando desde la medicina curativa
(diagnostico y tratamiento), medicina preventiva (intervencion para evitar o retrasar la aparicion
de la enfermedad) a la medicina predictiva (identificacion del perfil genético para un tratamiento
personalizado).

El desarrollo de nuevas areas de investigacion de los sistemas biolégicos ha sido agrupadas en las
“Omicas”. Solo citaremos cuatro areas (genémica, proteémica, transcriptomica y metabolémica), las
cuales, ultimamente, estan siendo consideradas en estudios de tipo “caso y control”.

La gendmica estudia a los genomas de los individuos, ello incluye la secuenciacion y analisis del ADN,
para identificar nuevos genes y variaciones dentro de los mismos (polimorfismos) y su comparacion
con secuencias genomicas de otras poblaciones. La protedmica estudia y compara cuali- y
cuantitativamente el perfil de proteinas (proteoma) presentes en un conjunto de células o tejidos en
la presencia o ausencia de una enfermedad. La proteémica, no solo se limita a analizar el resultado
de la expresion génica, sino que también estudia las modificaciones postraduccionales que pueden
sufrir las proteinas, asi como la interaccion entre ellas. La transcriptomica estudia y compara los ARN y
micro-ARN presentes en una célula, identificando los genes que se estan expresando en un momento
dado y el rol modulador que cumplen el micro ARN. La metabolémica identifica y cuantifica todos los
metabolitos presentes en una célula o tejido u organismo en un momento determinado. Como se
puede apreciar, las “Omicas” son importantes como disciplinas en si mismas, las cuales nos ayudaran
a entender la homeostasis del ser humano en presencia o ausencia de enfermedad ™.

Dentro de las “dmicas”, la genédmica ha tenido mayor desarrollo. El primer secuenciamiento de un ser
humano en el afio 1998 cost6é aproximadamente 100 millones de doélares. Hoy en dia podemos obtenerlo
por 5 mil délares. Sin embargo, se espera que en los proximos afos esto pueda seguir bajando a un precio
mas accesible de 500 o 100 ddlares. Por lo tanto, para secuenciar un genoma las limitaciones econémicas
y técnicas son cada vez menores; sin embargo, ahora, el desafio para los investigadores y cientificos es
determinar la forma de leer, entender e interpretar el contenido de las secuencias con relevancia clinica
y como es la interaccion entre ellas para poder descubrir la patologia de las enfermedades humanas @.
Los analisis individualizados, basados en el genoma de cada persona, conduciran a una forma muy
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poderosa de medicina predictiva. Seremos capaces de
aprender sobre los riesgos de enfermedades futuras con
base en los analisis del ADN. @4 Médicos, enfermeras,
consejeros genéticos y otros profesionales del cuidado
de la salud podran trabajar con las personas para
concentrar los esfuerzos en iniciativas que mantengan la
salud de un individuo en particular. Esto podria significar
una dieta o un cambio en el estilo de vida, o podria
significar vigilancia médica con una nueva generacion de
intervenciones, muchas de las cuales seran medicinas
bastante mas eficaces y precisas que las disponibles
hoy en dia. Por consiguiente, una futura historia clinica
del paciente estara constituida de un examen médico,
ficha sociodemografica, secuenciamiento de su genoma,
datos del estado dinamico de las células (transcriptémica,
proteémica y metabolémica) y flora patogénica
(microbioma) . De este andlisis surgen preguntas
pertinentes: ;el personal de salud esta preparado para
la interpretacion de estos analisis?, ¢ se esta difundiendo
adecuadamente estos conceptos en el pregrado y
posgrado en los programas académicos de ciencias
de la salud?. La genética de poblaciones, evolucion
de patégenos y seleccidon natural para el desarrollo de
enfermedades son temas que deberia integrarse en la
formacion de profesionales de la salud ©.

Las implicancias clinicas de la genética y gendmica
cada vez son mayores, su uso ya no es limitado a la
identificacion y seguimiento de enfermedades genéticas
en el recién nacido, la evolucion de nuevas metodologias
y subareas como la genética de poblaciones y la
evolucion de los patégenos, nos hace reflexionar por
qué la seleccion natural hace que el ser humano se
torne vulnerable a las enfermedades. Estamos viviendo
un momento importante en la historia de la genética
médica, ya que por primera vez podemos estudiar todo
el genoma de una persona en nuestra busqueda para
encontrar la causa de la enfermedad subyacente y/o la
mutacion en determinado gen, la cual tenga un impacto
en la respuesta clinica al tratamiento, en términos de
mayor o menor efectos adversos y/o mayor, menor o
nula respuesta al tratamiento. EI genoma humano fue
presentado a la comunidad mundial en el afio 2001 ©,
las implicancias de los estudios de genes y genomas
en las poblaciones es aceptado y promovido por la
Organizaciéon Mundial de la Salud en el 2007; México
fue el primer pais latinoamericano en estudiar su
diversidad genética en el cual se encuentra prevalencia
de algunas enfermedades segun la ancestria del lugar
donde se toman las muestras . El Instituto Nacional
de Salud del Perd mostré en noviembre de 2015 sus
primeros resultados del estudio de la diversidad genética
en la poblacién peruana, en el cual se reporta un gran
componente nativo andino y amazodnico en los mestizos
peruanos, ademas de reportar, por primera vez, 3,3
millones de variaciones genéticas. El estudio completo
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serd publicado el 2016; sin embargo, el siguiente paso es
estudiar a pacientes con diagndstico de enfermedades
prevalentes en Perd como cancer, diabetes e incluso
enfermedades trasmisibles como tuberculosis o
hepatitis, para identificar qué variantes genéticas de
las que se estan reportando serian responsables no
solamente del desarrollo de una enfermedad, sino
también del grado de severidad. No todos los pacientes
reaccionan de la misma manera para controlar el avance
de la enfermedad. Estos hallazgos permitiran identificar
el mejor tratamiento con menores efectos nocivos,
evitando el deterioro del paciente.

El sistema de salud japonés, después de estudiar genes
relacionados al metabolismo de drogas antituberculosas
esta planteando la personalizacion del tratamiento, puesto
que la concentracion final de la droga en el cuerpo y, por
consiguiente la efectividad, es afectada por la genética de
cada individuo. @9 En el presente niUmero se analiza el
“Rol de la Farmacogendmica en el régimen de tratamiento
de tuberculosis”, en el cual se explica la importancia de
conocer los genes y sus polimorfismos relacionados al
metabolismo de la izoniacida y rifampicina para un eficaz
tratamiento de la tuberculosis con bajos efectos adversos.
Asi mismo, el Dr. Flores-Angulo de la Universidad de
Carabobo en Venezuela reporta los hallazgos de las
variantes alelicas del CYP2D6 asociadas a enzimas
metabolizadoras en la poblacion venezolana.

El soporte econdmico es muy importante para los
institutos especializados, universidades y centros de
investigacion para desarrollar, validar y favorecer la
aplicacion de los hallazgos de las ciencias basicas
en el campo clinico para la prevencion y tratamiento
de las enfermedades (* ', La Dra. Mazzetti jefa del
departamento de Neurogenética del Instituto Nacional
de Ciencias Neurologicas en Perd, muestra la
importancia del desarrollo e implementacion de estudios
en ciencias basicas en el area de neurogenetica,
exponiendo la manera como los avances de estudios
y nuevo conocimiento en la enfermedad de Huntington
debiera ser trasladado a la practica clinica (investigacion
translacional).

La busqueda de un tratamiento adecuado y sin efectos
adversos han hecho que se explore terapias con células
madre, por poseer caracteristicas como: autorrenovacion
(proliferacion indefinida) y diferenciacién (adquirir
caracteristicas y funciones especializadas del lugar de
implantacion). Adicionalmente, el beneficio de obtener
células madre adulta sobre las embrionarias, descarta
la posibilidad de rechazo por parte del paciente. Muchos
estudios a nivel experimental han sido exitosos y han
permitido su aplicacion en la medicina regenerativa,
inmunoterapia y terapia génica. Sin embargo, en
algunas areas no hay estudios concluyentes y exitosos
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para su aplicacion en el ser humano, por consiguiente,
los investigadores y clinicos debieran conocer el
desarrollo cientifico y las consideraciones éticas antes
de promover su aplicacion. ElI Dr. Amiel explica las
limitaciones y oportunidades que se encuentran durante
el desarrollo e implementacion de esta area en el Peru.
Los estudios genéticos en cancer también deberian
personalizarse. Muchas mutaciones encontradas en las
tumoraciones son aquellas que estuvieron presentes
desde el nacimiento y no son las responsables del
cancer. Actualmente, los estudios deberian enfocarse
en estudiar el tejido con presencia y ausencia de cancer
del mismo paciente para establecer las mutaciones que
son propias de la enfermedad (2.

El uso de fitoquimicos a nivel experimental en cancer
también esta teniendo un gran desarrollo en el
campo de quimioprevencion y tratamiento. (" En el
presente numero se reporta dos estudios del efecto
inmunomodulador de la Uncaria tomentosa (ufia de
gato). El primer reporte lo hace el Dr. Lozada en ratones
con melanoma, mientras que el Dr. Nufiez evalta el
efecto en pacientes con cancer de mama.

Sin duda, el desarrollo de las ciencias basicas es un

compromiso multidisciplinario, por consiguiente, el
salto cualitativo a un sistema de salud en términos
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de mejores condiciones tecnoldgicas y conceptuales
favorecera el desarrollo de una medicina mas
predictiva y personalizada. Todavia hay un 95% en
el genoma que se cataloga como no codificante o no
cumple una funciéon, cuando en realidad todavia no
entendemos o encontramos como medir los productos
bioldgicos de estas regiones. EIADN no esta flotando,
esta envuelto en unas proteinas (histonas) las cuales
ejercen una interaccion con el ADN, éstas proteinas
sufren modificaciones quimicas influenciadas por
el ambiente (epigenética) las cuales activaran o
silenciaran la expresion de un gen. Estos cambios
(metilaciones) pueden ser reversibles. Actualmente,
ya se existen farmacos que reparan los patrones
epigenéticos.

Finalmente, después del descubrimiento del ADN por
Watson y Crick creimos que todo estaba resuelto.
Ahora sabemos que hay otros sistemas complejos e
interacciones dentro del ADN que hace que el individuo
mantenga la resistencia o susceptibilidad a ciertas
enfermedades. Los estudios de diversidad genética
de cada poblacion aunado a estudios de expresion
génica en las enfermedades mas prevalentes en
un pais nos ayudaran a elegir la mejor opcién
diagnostica y terapéutica para obtener un mejor
pronostico con limitados efectos adversos.
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