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Nutrigenética, farmacogenética, epigenética...

Cada vez son mas las disciplinas que incorporan

la genética o el estudio de los genes a su campo.
Facultativos e investigadores trabajan en el estudio
de las multiples aplicaciones, presentes y futuras,
de la genética. Cada vez es mas frecuente oir hablar
de los test genéticos, pero ;qué son y qué papel
juegan en la llamada “medicina personalizada”? El
cientifico José Antonio Lorente Acosta, director del
GENYO (Centro Pfizer—Universidad de Granada-—
Junta de Andalucia de Genémica y. Oncologia) y
experto de reconocido prestigio en este ambito,
explica a iDescubre en qué consiste este tipo de test
y la valiosa informacién que se obtiene de ellos.

Fuente: Luz Rodriguez
Asesoria cientifica: Cristina Davila,
Jonatan Ruiz y José Antonio Lorente

Facultativos e investigadores trabajan en el estudio de las
mdltiples aplicaciones de la genética.
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(ada vez son mds frecuentes los estudios en el campo del rendimiento deportivo en los que los test genéticos estén cobrando cada vez més protagonismo.

n test genético, de modo muy general, consiste

en el andlisis del ADN de una persona con objeto

de determinar una serie de caracteristicas rela-
cionadas -normalmente- con su salud, su enfermedad,
sus origenes o sus vinculos familiares. Este tipo de test
se hace en dos contextos totalmente diferentes. Uno,
el mas importante, es cuando lo solicita un profesional
médico con objeto de establecer el diagndstico de una
enfermedad o de ver la predisposiciéon o no a la misma,
0 incluso de valorar y adaptar de modo personalizado
el tratamiento. La otra posibilidad es de “motu proprio”,
0 Sea, que una persona esté interesada en saber algo
sobre susalud, sus origenes étnico-geograficos, vinculos
familiares, etc.

“Este tipo de test aporta siempre mucha informacion
-explicaJosé Antonio Lorente Acosta, director del GENYO
(Centro Pfizer -Universidad de Granada- Junta de Anda-
lucia de Genomicay. Oncologia)- la mayoria de las veces
es de interés médico; ahora bien, esta informacién no
siempre es clinicamente Util porque puede que no sea
novedosa (es decir, puede simplemente confirmar algo
que ya se sabia por otro medio), o puede que con las
limitaciones actuales de la ciencia no se puedan inter-
pretar todos los resultados de modo adecuado. De ahf
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la importancia de hacerlo con un control profesional”.
La informacion que se obtiene, en el contexto médico,
se almacena en la historia clinica del paciente con un
alto nivel de proteccion al ser especialmente sensible.

Pero, ;qué papel juegan en el campo de la prevenciony
tratamientos de enfermedades? “Cada vez es mayor el
valor de las pruebas genéticas para predecir, prevenir
adecuadamente y realizar tratamientos lo mas exactos
y personalizados posibles, basados enlas caracteristicas
genéticas de cada persona. Nadie dudade laimportancia
delos datos genéticos del BRCATy BRCAZ (genes capaces
de producir proteinas supresoras de cancer) en el cancer
de mama, y todo este mundo de la genética conforma
una de las bases de la llamada medicina personalizada
0 medicina de precision”, responde el investigador.

Para este experto en genética, las aplicaciones en el
contexto clinico (medicina, salud, enfermedad, trata-
miento) de |os test genéticos es sin duda alguna el mas
importante. Y afiade, “en la medicina forense también
es muy importante en el ambito -sobre todo por su fre-
cuencia- de la paternidad, pero en general de la identifi-
cacion de personas desaparecidas. Finalmente hay una
aplicacion muy importante para la resolucion de delitos

graves como homicidios o agresiones sexuales, donde el
ADN y la genética juegan un papel clave e insustituible”.

Este tipo de pruebas médicas deben ser solicitadas por
el médico o por personal sanitario formado con el fin de
gue sepan luego interpretarlas adecuadamente en el
contexto del pacientey sus datos clinicos o de anteceden-
tes familiares. Pero también pueden hacerse libremente,
comprando en internet o contactando con empresas
especializadas. Las de tipo forense (paternidad, sobre
todo) suelen hacerse voluntariamente por las partes in-
teresadas o a través de las autoridades judiciales.

El mercado de los test genéticos

Cadavez son mas asequibles en precio, pero José Antonio
Lorente destaca que lo importante es que tengan mu-
cha calidad y estén interpretadas por profesionales, “un
lego no deberfa tomar decisiones basadas en un analisis
genético sin la ayuda de un experto, y menos en temas
meédicos”. Y continla en este mismo sentido, “la calidad
es la clave y no siempre el precio es lo mas importante.
Empresas certificadas, que garanticen confidencialidad y
que sean capaces de coordinar con los médicos u otros
profesionales sanitarios implicados, como puedan ser los

La tecnologfa genética, bien empleada, ayuda a las personas.
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farmacéuticos. Yo buscaria criterios de calidad a través del
canal farmacéutico que en nuestro pais se ha mostrado
solido y eficiente, con garantias”.

Hay que tener en cuenta algunas consideraciones a la
hora de interpretar los resultados obtenidos en los test,
“nunca deben interpretarse sin el profesional que sepa
correlacionarlos con el conjunto de datos médicos o de
salud de una persona. Los datos genéticos -sueltos-, inde-
pendientes, puedenllegar a no significar nada o casinada”.

Pero, ;haciaddnde va encaminado el uso de esta técnica?
Para Lorente Acosta esta tecnologia se usa y se usara
cada vez masy sera para bien de las personas si se hace
de modo adecuado. Y este es uno de los factores mas
importante a tener en cuenta, el uso que se haga de la
informacién genética que se obtiene con este tipo de test,
“temo el desarrollo de campafias comerciales que nos lle-
nen de resultados de calidad, pero de bajo interés clinico
y de nula aplicabilidad, y temo mucho el que en el futuro
los datos genéticos de millones de personas de todo el
mundo estén descontrolados y vendiéndose al mejor
postor”, resalta con preocupaciony destaca la necesidad
de que todo esto esté coordinado por profesionalesy en
el ambito legal y social adecuado.
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TEST GENETICOS, DE LA EFECTIVIDAD DE
LOS MEDICAMENTOS A LA MEJORA DEL
RENDIMIENTO DEPORTIVO.

La farmacogenética ya es una
realidad. En los altimos aios
diversos ensayos clinicos
aleatorizados estan demostrando que
hacer pruebas genéticas consigue
mejorar la eficacia y reducir la
toxicidad de algunos medicamentos.
La Agencia Europea del Medicamento
ya cuenta con un porcentaje
bastante elevado de medicamentos
en los que se recomienda hacer
determinaciones genéticas. Y no sélo
en este ambito. También se estan
realizando estudios en el campo del
rendimiento deportivo donde los test
genéticos estan cobrando cada vez
mas protagonismo.

En el primer caso, en el de la
farmacogenética, la Unidad de
Farmacia del Hospital Universitario
San Cecilio-Campus de la Salud de
Granada participa, desde enero de
2016, en un proyecto internacional
para estudiar el uso de la medicina
personalizada en el consumo

de farmacos. “Nuestro objetivo

en este estudio” explica Cristina
Davila, facultativa especialista en
Farmacia Hospitalaria del Hospital
Universitario San Cecilio-Campus de
la Salud de Granada- es implementar
test genéticos que incluyen un
panel completo de hasta cincuenta
marcadores que determinan la
respuesta a mas de cuarenta
medicamentos. Lo que queremos es
observar si conseguimos disminuir
el namero de reacciones adversas a
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los medicamentos si comparamos a
la rama intervenida con respecto a la
no intervenida”.

El proyecto se inicié a principios

de 2016 y se empez0 la parte de
implementacion (reclutamiento

de pacientes) a finales de mayo de
2017. El coordinador europeo de
este proyecto es el Departamento de
Farmacia hospitalaria del Hospital
Universitario de Leiden (Holanda).
“En total somos siete hospitales
reclutando pacientes en toda
Europa durante tres afios. Nosotros
somos los Unicos de Espana”,

indica la facultativa del hospital
San Cecilio-Campus de la Salud.
Los demas paises participantes

son Austria, Reino Unido, Italia,
Eslovenia y Grecia. En total, se tienen
que incluir 8.000 pacientes. En
Espana se han reclutado ya casi 450
de los 1.050 que tienen asignados en
el estudio.

En el ensayo se incluyen pacientes
alos que se les vaya a preescribir

por primera vez uno o varios de

los medicamentos incluidos en el
estudio, fairmacos muy utilizados

en la practica clinica como

los antirritmicos, analgésicos,
opiaceos, codeina, anticoagulantes,
antidepresivos, antiepilécticos o para
el colesterol, entre otros.

La informacién que se obtiene con
el test genético es la relativa a la
ruta metabolica del medicamento.
“Nosotros podemos saber si un

paciente metaboliza bien o no un
medicamento porque vemos si esa
ruta estd bien o es defectuosa. Eso es
informacién que extraemos del test y
la traducimos en recomendaciones de
dosis o cambios de farmacos”.

Cristina Davila: “El objetivo
del proyecto es observar

no intervenida”.

si conseguimos disminuir

“Se trata de farmacogenética o
medicina personalizada”, indica

la experta. Y afiade, “estudiamos

la ruta metabdlica del paciente.
Existen evidencias de que los
medicamentos se metabolizan por
distintas vias. Si nosotros vemos
que un paciente a las dosis normales
no puede eliminar bien un farmaco
porque una ruta metaboélica no
funciona adecuadamente, podemos
decidir reducir la dosis o cambiar

el medicamento por otro del mismo
grupo terapéutico pero que tenga
otro principio activo y asi evitar
reacciones adversas al medicamento.
Esta informacion se incluye en la
historia médica del paciente para
que la puedan conocer tanto los
profesionales del hospital como los de
atencioén primaria”.

“Miramos la eficacia -resalta la
facultativa-. Ver que, efectivamente,
los pacientes que han sido tratados
con medicamentos guiados por

test genéticos y sus médicos han
sequido la recomendacién, presentan
menor nimero de reacciones
adversas que aquellos pacientes que
no han sido informados de estas
recomendaciones y el facultativo le
ha suministrado el medicamento
siguiendo la préctica clinica normal”.

Los pacientes que participan en este
estudio tienen que cumplir una serie
de criterios de inclusién como son
ser mayor de edad, empezar a tomar
un medicamento de los incluidos en
el estudio por primera vez o por lo
menos llevar un afo sin tomarlo, dar
su consentimiento y responder a las
preguntas que se le hacen durante
los dieciocho meses que dura el
seguimiento.

“Este proyecto lleva asociado un
estudio farmacoeconémico para
poder demostrar que, efectivamente,
todo lo que estamos haciendo

es econémicamente rentable,

como que el coste de hacer las
determinaciones genéticas es

bajo y se consiguen mejores
resultados en salud. Si conseguimos
disminuir los ingresos hospitalarios
y la morbilidad que provoca

las reacciones adversas a un
medicamento Si todo esto lo tenemos
en cuenta, habremos demostrado
que el test genético es efectivo y
eficiente”, destaca la doctora Davila.

En un futuro el test genético formara
parte de la préctica clinica habitual,
aungue en opinién de la experta,

“se necesita que los profesionales
vayan mejorando sus conocimientos
acerca de este campo y que los
profesionales que nos dedicamos a

Grupo de investigacion responsable del estudio sobre los test genéticos y los medicamentos en el Hospital Ciencias

esto demos mejor difusién. Creo que
poco a poco se ira implementando su

”

uso-.

La genética del deporte

¢Qué papel juegan los genes en el
rendimiento deportivo? Para Jonatan
Ruiz, investigador de la Facultad

de Ciencias de la Actividad Fisica

y el Deporte de la Universidad de
Granada, considerado el mejor
cientifico espanol en el &mbito de
las Ciencias del Deporte, segun

el ranking Webometrics 2018
publicado por el Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas (CSIC),

la respuesta esta clara, “la ciencia

ha puesto de manifiesto que la
genética en el rendimiento deportivo
no es determinante. Hay casos de
deportistas de élite que han ganado
medallas olimpicas y mundiales sin
estar genéticamente muy dotados”.

Para el investigador granadino, hay
que tener en cuenta factores como

“lo que uno entrena, lo que come, el
ambiente que le rodea, estar en el
momento adecuado y el sitio correcto,
etc” Y afiade, “la genética influye, pero
desde mi experiencia, por los datos
cientificos con los que he trabajado,

la influencia es bastante relativa” Y
quiere destacar el hecho de que “en
Espafia hay casos de atletas que no
estan genéticamente dotados y que
han conseguido medallas olimpicas,
por ejemplo, en salto de altura. No
tienen ese determinante genético
asociado a la potencia. Por lo tanto, ¢la
genética es determinante? No, no lo

es’.

El test genético en el ambito del
rendimiento deportivo, la informacion
que aporta es si la persona tiene un
poliformismo, un gen, que puede estar
asociado a una mayor posibilidad de
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ser atleta de resistencia, fuerza
o potencia. Aunque en el deporte
todo es muy relativo porque

hay disciplinas como el futbol

o la natacién donde no hay una
separacion clara, se mezclan la
potencia y la resistencia.

El investigador se muestra
bastante critico con el mercado,
creciente, de la venta de test
genéticos asociados al ambito
deportivo: “cuando se venden

test genéticos de dos o tres genes
asociados, por ejemplo, a ser
maratoniano o ciclista, se esta
vendiendo humo porque con

ese numero tan escaso de genes
no podemos determinar nada.
Puede haber muchisimos genes
que estén relacionados con el
rendimiento deportivo, pero no se
han descubierto todavia”. Y afiade
con contundencia, “a un nifio o
una nifia no le podemos clasificar
si va a rendir mejor en un tipo de
deporte o en otro simplemente por
un test genético que tiene cinco

o0 seis genes. No se puede hacer
eso. Tenemos que potenciarle

que haga ejercicio, que trabaje

las habilidades motrices basicas
correspondientes a su edad,

la coordinacién, que practique
diferentes deportes y a medida que
vaya creciendo ya se vera en lo que
va despuntando. Lo que hay es un
negocio y el padre o la madre que
compra este tipo de producto debe
saberlo”.

E insiste, “decirle a una persona,
no te dediques a esto porque tu
genética dice que no sirves, pienso
que es un error. Igual que creo
que hay gente genéticamente
dotada para ser un superatleta,
por ejemplo, en maratoén, pero
nunca va a llegar a serlo porque
o bien no se ha interesado o el
ambiente y las circunstancias le
son desfavorables”.

En el deporte lo que mas se ha
investigado es en las disciplinas
de resistencia (ciclismo, maratén)

y potencia (salto de longitud, de
altura, sprint, etc.) con el fin de
distinguir muy bien que genotipo
esta asociado a un fenotipo
(conjunto de caracteres visibles
que un individuo presenta como
resultado de la interaccién entre su
genotipo y el medio) o a otro.

Otro campo de investigacién que
se ha abierto en los ultimos afios
es el del dopaje genético, por el
cual se altera la composicién
genética de un individuo para

ser mas fuerte, resistente o mas
rapido. “Se estan haciendo estudios
pero todavia no sabemos mucho

de esto porque no salenalaluzy
puede ser peligroso sino se usa
adecuadamente”, comenta Jonatan
Ruiz.

En cuanto al futuro, el experto
destaca “que la tecnologia nos
ayudara a estudiar muchos mas
genes para poder entender mejor
el perfil genético de una personay
tener mas informacién”.

Jonatan Ruiz, investigador de Ciencias del Deporte y del grupo responsable del estudio sobre los test genéticos y los medicamentos en el Hospital Ciencias de la Salud de Granada.
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