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EL GENxoMA HUuMANO:
UNA MIRADA DEL FUTURO HACIA EL PRESENTE

Vicente Diaz Sanchez

Uno de los mas grandes descubrimientos cientificos en biologia es
el del cédigo genético. En éste cédigo, los seres vivos almacenan la
informacién para conservar los rasgos caracteristicos y las funciones
que los identifican a través de generaciones de la misma especie.

El ordenamiento tipico de moléculas relativamente simples en se-
cuencias pre-establecidas, es la base de la herencia. En esas secuen-
cias de moléculas estd escrito nuestro destino biolégico, el color de la
piel, las caracteristicas del pelo, el color de los ojos, la estatura, la
complexién, el tamano final de los dientes, la proteccién contra algu-
nas enfermedades o la susceptibilidad para otras, todo lo que somos
como entidades biolégicas, y lo que nos puede suceder, estd en pa-
quetes de informacién dentro del nicleo de las células.

Esta informacién es la herencia de nuestros progenitores y la esen-
cia misma de la conservacion de las especies. El conocimiento de la
informacién que contienen las células y de su funcién, es una de las
grandes metas en ciencia.

El genoma de un organismo es todo el material genético o ADN que
estd organizado en paquetes de informacién o genes. Los genes tienen
la informacién codificada para la sintesis de proteinas. Las proteinas
son las moléculas que dan las caracteristicas morfolégicas o estructura-
les a los organismos, esto es: qué apariencia tienen, qué funciones rea-
lizan y qué grado de especializacién poseen, entre muchas otras. El
principio aplica para organismos de una sola célula, como la bacteria, o
a organismos pluricelulares complejos, como el humano.

El material genético consiste en un tipo particular de moléculas
denominadas genéricamente acidos nucleicos (desoxirribonucléico
ADN vy ribonucléico ARN) cuya estructura es distinta de otro tipo de
moléculas que se encuentran en los organismos vivos, como son las
proteinas, los lipidos y los carbohidratos.

La composicién del ADN es muy simple: consta de cuatro bases
nitrogenadas llamadas Adenina (A), Timina (T), Citosina (C), y
Guanina (G), unidas entre si formando largas hebras, que se enfren-
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tan formando hélices, las cuales se compactan alrededor de otras es-
tructuras a semejanza de una bobina. La secuencia de bases colocadas
con una disposicién Gnica y con la capacidad de transmitir informa-
cién dentro de la célula para sintetizar una proteina o para promover
una funcién, es lo que operativamente constituye un gene. Los genes
son las unidades de informacién y se agrupan o compactan dentro de
unas estructuras celulares denominadas cromosomas. Una aproxi-
macién de cdlculo indica que el genoma humano puede contener
aproximadamente 3 mil millones de pares de bases y todas estas mo-
léculas estin contenidas dentro de 23 pares de cromosomas en cada
una de las células del cuerpo humano.

ProyecTo GENOMA HUuMANO

La busqueda del conocimiento del ser humano en su aspecto biol6-
gico y molecular llevé a que los grupos de investigacién en genética
molecular buscaran la manera de compartir informacién, optimizar
los recursos y agilizar los procesos de reporte.

El proyecto del Genoma Humano, que se inicié como un esfuerzo
internacional en Octubre de 1990, fue disenado para una duracién
de 15 anos pero, debido a los rdpidos avances tecnoldgicos de tiem-
pos recientes, se estima que se completard en el ano 2003. Las metas
de este proyecto son el descubrir de 30 mil a 35 mil genes humanos
(El Genoma Humano) y hacerlos accesibles para su estudio posterior
con el objetivo de determinar la secuencia de los 3 mil millones de
bases nitrogenadas que componen el ADN humano.

Para dimensionar la magnitud del proyecto, permitanme hacer
algunas analogias. Si el propésito fuera determinar la secuencia de
bases del genoma de una célula humana, y escribirla en libros, se ne-
cesitarfan 200 volimenes de mil pdginas cada uno y le tomaria a un
lector, como usted o como yo, nueve anos y medio terminar la lectura
a una velocidad de 10 letras o bases por segundo. El almacenar y pro-
cesar esta cantidad tan grande de informacién representa un reto
para los expertos en computacion.

Un millén de bases, unidas en un segmento de ADN, es denomina-
da megabase (Mbase) y equivale aproximadamente a un megabyte de
espacio de almacenamiento en sistemas de computo. Si el tamano esti-
mado del genoma humano es de 3 mil millones de bases, esto repre-
senta 3 gigabytes de espacio de almacenamiento de informacién. Esto
es s6lo considerando la representacién de cada base por una letra, pero,
en los estudios para determinar la secuencia, frecuentemente se ha-
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cen anotaciones y se agrega informacién que puede ser relevante para
la identificacién de cada gene o paquete de informacién. Esto hace
que, ademds de expertos en genética molecular, se requieran expertos
en bioinformadtica para procesar y organizar la informacioén.

Todas las enfermedades tienen un componente genético, ya sea
heredado o como respuesta del organismo a factores ambientales como
virus, toxinas, radiaciones, etcétera. Los resultados derivados del pro-
yecto del genoma humano han permitido identificar errores o cambios
en los genes originales que son la causa o que contribuyen a la enfer-
medad. El objetivo final de la medicina, basada en la informacién
genética, es desarrollar nuevas formas de tratar o curar e, idealmente,
de prevenir miles de enfermedades que aquejan a la humanidad. El
camino entre el descubrimiento de un gene y la posible aplicacién del
conocimiento en los individuos para proteger la salud es largo y requie-
re fuertes inversiones de tiempo, talento y dinero. El rdpido avance de
la biotecnologia, desarrollada principalmente por la industria farma-
céutica, permite en la actualidad la identificacién de algunos genes
que estdn relacionados con procesos de enfermedad, de tal forma que
se puede predecir con mayor precisiéon quiénes de los individuos que
componen una poblacién son mads susceptibles de contraer una enfer-
medad. Aun cuando existen ya disponibles una gran variedad de prue-
bas para conocer el riesgo genético que tenemos de padecer alguna
enfermedad, la prevencién o el tratamiento de la mayoria de esas afec-
ciones es ain materia de discusién médica.

El uso potencial de crear genes en el laboratorio para tratar algin
tipo de enfermedades es, sin lugar a dudas, la aplicacién mads atractiva
de la llamada medicina genémica; sin embargo, los riesgos que se
presentan en la manipulacién del material genético de los individuos,
el monopolio del conocimiento y la tecnologia y los costos econémi-
cos de este tipo de intervenciones, que podrian impedir su aplica-
cién a la gran mayoria de los seres humanos, son temas que trascienden
el aspecto netamente médico y cientifico.

La ETicA Y EL GENOMA

El Comité de Etica de La Organizacién del Genoma Humano (HUGO)
establecié en 1996 los principios que deben regir la conducta en la
investigacién relacionada con el genoma humano. En primer térmi-
no, se reconoce que el genoma humano es parte del patrimonio comin de
la humanidad, segundo: que se debe tener una estricta adherencia a las
normas internacionales de los derechos humanos; tercero: que se debe man-
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tener el respeto por los valores, tradiciones, cultura, e integridad de los part-
cipantes, y cuarto: que debe haber una aceptacion y conservacion de la
libertad vy la dignidad humana.

Con base en estos principios universales, el Comité emitié las si-
guientes recomendaciones.

1. Toda la humanidad debe tener acceso y beneficiarse de la investi-
gacion genética.

2. Los beneficios no deben estar restringidos sélo para aquellos que
participaron en la investigacion.

3. Debe discutirse con los grupos y las comunidades participantes so-
bre los aspectos benéficos de la investigacion.

4. Aun en ausencia de ganancias econémicas, quienes desarrollaron
la investigacién deben proporcionar los elementos para lograr bene-
ficios inmediatos a la salud, de acuerdo con las necesidades de la co-
munidad.

5. Como minimo, todos los participantes en la investigaciéon deben
recibir informacién sobre los resultados generales de la misma y ser
reconocidos por su participacion.

6. Las organizaciones que obtengan beneficios econémicos de la in-
vestigacion genética deberdn dedicar un porcentaje (1 a 3 por cien-
to) de sus ganancias netas anuales al desarrollo de infraestructura
para la salud o a la ayuda humanitaria.

Posterior a estas recomendaciones, y ante el creciente nimero de or-
ganizaciones publicas y privadas que estaban realizando investigacion
de vanguardia en el tema, se dio a conocer la Declaracién Universal
sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos. Esta declaracién
fue adoptada en forma undnime y por aclamacién por la Conferencia
General de la UNESCO, el 11 de Noviembre de 1997, y es el primer
instrumento universal de consenso en el campo de la biologia. El prin-
cipal mérito de esta declaracion reside en el balance entre la salvaguar-
da del respeto de los derechos humanos y a la libertad, y la necesidad
de asegurar la libertad en materia de investigacién.

La declaracién establece, en su primer articulo, que el genoma
humano representa la unidad fundamental de todos los miembros
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de la familia humana y hace el reconocimiento inherente de la digni-
dad y la diversidad. En un sentido simbélico, el genoma humano re-
presenta la herencia de la humanidad.

Por lo tanto, cada persona tiene el derecho a ser respetado en su
dignidad y en sus derechos, independientemente de sus caracteristi-
cas genéticas. La dignidad hace imperativo el no reducir a los indivi-
duos a sus caracteristicas genéticas y a respetar su originalidad y
diversidad. El genoma humano, por su misma naturaleza, evoluciona
y estd sujeto a mutaciones. Contiene potencialidades que son expre-
sadas de forma diversa en los individuos, dependiendo del ambiente
natural y social, incluyendo el estado de salud, las condiciones de vida,
la nutricién y la educacién. Por ser el genoma humano un patrimo-
nio de la humanidad, en su estado natural, su estudio e investigacién
no debe generar ganancias econémicas.

Con respecto a los derechos de las personas, a partir del articulo
quinto de la declaracién se establece que la investigacion, tratamien-
to o diagnéstico que afecte el genoma de un individuo debe hacerse
solo después de una evaluacién rigurosa de los riesgos potenciales y
los beneficios esperados, y siempre de acuerdo con los requerimien-
tos de las leyes nacionales; ademds, en todos los casos se debera obte-
ner, antes de la intervencién, el consentimiento libre e informado de
la persona en estudio. En los casos en que una persona no estd en
posibilidades de otorgar su consentimiento, éste deberd ser concedi-
do por los medios que la ley establece y siempre guiados por la obten-
cién del beneficio ala salud de la persona. El derecho de cada individuo
para decidir si quiere o no ser informado de los resultados de la inves-
tigacién genética y de sus consecuencias, debe ser respetado.

La informacién genética, asociada con un individuo que puede
ser identificable y que estd almacenada o es procesada con propésitos
de investigacién o con cualquier otro propésito, debe ser guardada
en forma confidencial, de acuerdo con las condiciones marcadas por
la ley que cada pais establezca. Cuando se presente algin dano en el
genoma de los individuos estudiados, éstos tienen el derecho, de
acuerdo a las leyes nacionales e internacionales en la materia, de una
justa reparacion.

Cuando se trata de los aspectos relacionados con la aplicacién de
los resultados de la investigacién, queda en la declaracién perfecta-
mente establecido que ninguna investigacién o aplicaciéon concernien-
te al genoma humano debe estar por encima del respeto a los derechos
humanos, de las libertades fundamentales y de la dignidad de los in-
dividuos y en cuanto aplique a grupos de personas.
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En las condiciones para el ejercicio de la actividad cientifica, se
establece que las responsabilidades inherentes a las actividades de
investigacion—incluyendo la honestidad intelectual, la integridad al
conducir la investigacidn, la presentacion y la utilizacién de los resul-
tados—deben ser objeto de particular atencién debido a sus
implicaciones éticas y sociales. Quienes dictan las politicas en la mate-
ria en los sectores publicos y privado son corresponsables junto con
quienes conducen la investigacién. Asi mismo los gobiernos deben
tomar las medidas necesarias para proporcionar condiciones favora-
bles para la libertad en la conduccién de la investigacion en el genoma
humano y de considerar las implicaciones éticas, legales, sociales y
econdémicas de la investigacion.

La investigacién ha aportado una gran cantidad de informacién
que esta siendo de utilidad para comprender un poco mejor los pro-
cesos de salud-enfermedad que aquejan a la humanidad. Propicia la
gran posibilidad de protegernos mejor contra las influencias deletéreas
del medio ambiente, el cual es cada vez mds agresivo para la salud
humana; de predecir el curso de las enfermedades y de disenar estra-
tegias que las hagan menos agresivas o erradicarlas por completo.

Entre mds se conoce del genoma humano, mds complejos se ha-
cen los procesos de la aplicacién practica de este conocimiento, y esto
hace que se propicien desviaciones en las conductas de quienes reali-
zan la investigacion o de quienes la financian. Sélo la socializacion del
conocimiento y la solidaridad humana hard que lo que se plasmé en
la declaracién de la UNESCO y de los demds comités de ética que
tratan de estos temas, se cumpla. No se debe permitir que conocer-
nos mejor en el aspecto molecular sea una forma de establecer dife-
rencias entre los seres humanos o que este conocimiento propicie
conductas discriminatorias.

LECTURAS RECOMENDADAS

1. Medicine and the New Genetics. Human Genome Project
Information. U.S. Department of Energy Office of Science. Office of
Biological and Environmental Research, Human Genome Program.

www.ornl.gov/hgmis
2. HUGO Ethics Committee. Statement on DNA sampling: Control

and access. www.hugo-international.org

3. Declaracion de la Asociacién Médica Mundial sobre el Proyecto
Genoma Humano. Info@wma.net
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