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Tendencias

Primer mapa genético
de los chilenos revelara
a qué enfermedades
estamos mas expuestos

» Estudio de la U. de Chile
analizard ADN de tres mil
personas del pais. Ya van
900 muestras tomadas.

» Estudio también
descifrard por qué ciertos
fadrmacos no funcionan
en nuestra poblacion.

Cecilia Yariez

Decir que los chilenos somos
una mezcla de espafioles con
poblacion indigena origina-
ria, no es novedad. Pero sa-
ber como estd constituida esa
mezcla a nivel genético y
como eso podria afectarnos
frentea determinadas enfer-
medades podria cambiar
nuestra actual politica de sa-
lud publica.

Esaesprecisamente la tarea
que estd realizando un grupo
de cientificos de la Universi-
dad de Chile a través del pro-
yecto “Gendmica dela pobla-
cién chilena: obtencion de
perfiles genéticos necesarios
en investigacion clinica, salud
publica y medicina forense”.
Unainiciativa que cuenta con
elapoyo de Fondefy el patro-
cinio del Ministerio de Salud
y que ya ha tomado casi 900

muestras de sangre en Santia-
goyLaSerena-deuntotalde
tres mil que se requieren para
la estudio- y que pronto su-
mardn a Coquimbo, a algunas
clinicas privadas de Santiago
y luego a Arica, Iquique, Te-
mucoy Concepcion.

ADN y enfermedades

La ciencia ha demostrado
que de los genes depende el
desarrollo de ciertas patolo-
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»» Lucia Cifuentes en el laboratorio del Programa de Genética Humana de la U. de Chile.

gfas, una mayor o menor
propensiénaotrasy hastala
respuesta del organismo
ante determinados farma-
cos. Se sabe, por ejemplo,
que la poblacién con ascen-
dencia europea tiene mads
riesgo de desarrollar enfer-
medades relacionadas con el
cdncer de mama, otro tipode
canceres o fibrosis quistica;
mientras que las personas
con una genética mas cer-
canaalos pueblos originarios
tiene mds males relacionados
con problemas a la vesicula
y diabetes.

Segun explica la directora
de este proyecto e investiga-
dora del Programa de Gené-
ticadela U. de Chile, Lucia Ci-
fuentes, “nuestra hipétesis
es que toda la poblacion chi-
lena es heterogéneay sus per-
files genéticos -en general-
son un intermedio entre el
de los espafioles y los pue-
blos originarios que habita-
ban el territorio”.

La genetista dice que paises
como “México y Costa Rica
ya han realizado investiga-
ciones de este tipo, las que le
han permitido asociar genes
y patologias y respuesta ano-
malas a fairmacos en estos pai-
ses”, dice.

Como el contenidodelain-
formacion genética estudia-
da serd liberado, también
serd de gran ayuda para otros
investigadores que realizan
estudios clinicos, porque per-

LAS CIFRAS

3 mil

muestras de sangre de per-
sonas nacidas en Chile seran
analizadas en este estudio.

ciudades repre-
sentativasde
Chile serancen-
troderecolec-
ciondelas
muestras.

mitird saber por grupos y
subgrupos de poblacién a
qué enfermedades estdn mds
expuestos.

Herencia de ancestros

En esta investigacion, no se
analizardn todas las regiones
del genoma. No se busca co-
nocer, por ejemplo, aquella
parterelacionada conlosras-
gos o los atributos persona-
les de los individuos, por
ejemplo, si son flacos o gor-
dos, morenos o rubios. “Lo
que analizaremos son regio-
nes del genoma que no codi-
fican proteinas. No son genes
que determinen ninguna ca-
racteristica personal ni fisica,
sino solamente el origen ét-
nico. Estas regiones se lla-
man marcadores genéticos

w

informativos de ancestria”,
senala Cifuentes.

Parallegara estos datos, los
expertos comenzaron con-
sultando a las personas que
llegan a los bancos de sangre
como donantes si querian
participar como voluntarios
de esta investigacion. Si la
respuesta es positiva, llenan
una breve encuesta que ser-
vird como ficha de lamuestra
en la que estd indicada el lu-
gar de nacimiento del donan-
te y de sus padres, su edad,
ocupacion, si se siente parte
deunaetniay otros datos que
dan cuenta del nivel socioeco-
némico y educacional.

Laidea es tomar las muestras
en los grandes centros urba-
nos y ciudades mds pobladas
del pais, siempre con el foco
en la poblacion mestiza de
Chiley tratando de represen-
tar a los distintos sectores de
lasociedad chilena. Esta infor-
macion se comparard con base
dedatosde Estados Unidos, el
Proyecto Internacional
HapMap (Canad4, China, Ja-
pon, Nigeria, el Reino Unidoy
EE.UU.) ylabase de datos Al-
fred dela U. de Yale.

Sitodo marcha segtin lo pro-
gramado, la investigacion -
en la que participan una
treintena de investigadores
entre médicos, cientificos, so-
cidlogos, ingenieros bioinfor-
madticos y técnicos- podria
dar a conocer los primeros
resultados a fines de 2014.@

Trabajo bioinformatico

»» En esta investigacion no
todo es muestras de sangre y
ADN. Una parte del estudio se
realiza en el Laboratorio de
Bioinformatica y Matematica
del Genomadel Centrode Mo-
delamiento Matematico de la
Universidad de Chile.
Sudirector, Alejandro Maas,
explicé que su labor consiste
en transformar datos biol6gi-
cos en informacion. “En este
caso particular, se desea deter-
minar el conjunto de varian-
tes genéticas que explican de
mejor forma la historia gené-

tica de los chilenos. Este pro-
cesodeseleccionnoessimple,
pues hay que elegir alrededor
de 3.000 variantes genéticas
distribuidas alo largo de todo
el genoma humano”.

Por lo mismo, se requiere de
las matematicas, ya que de
otra forma seria imposible
procesar tal cantidad de datos
y extraer informacion valiosa
de ellos.

Las primeras etapas fueron
de ordenamiento, obtencion,
creacion y almacenamiento
de bases de datos publicas.

Actualmente, estan mejo-
rando las interfaces de usua-
rioy esperando que se generen
las primeras secuencias de
ADN de individuos chilenos,
paradetectar las variantes que
los caracterizan.

Como fuentededatos de va-
riantes genéticas (SNP) del ge-
noma humano, utilizan tres
bases de datos a nivel mundial:
dbSNP, Hapmap y Alfred. De
alli, obtuvieron distintos tipos
deinformacion necesaria para
la comparacién con los datos
chilenos.
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