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Enxeneria xenética

Conxunto de tecnicas que permiten:

J Fragmentar o ADN.
O Analizar os fragmentos de ADN: probas de ADN.
O Hibridacion de ADN. Biochips

[ Secuenciar o ADN. Proxecto Xenoma Humano.

O Terapia xénica.

O Crear organismos modificados xeneticamente (OMX) ou
transxénicos.

Visualizacién do video: http://www.youtube.com/watch?v=dA8BUZPnhbc
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Técnicas de enxe fieria xenética

Fragmentar o ADN

Encimas de restricion
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EL PA[S, martes 20 de mayo de 2008

Un laboratorio ‘resucita’ genes de
una especie extinguida hace 70 anos

Fragmentos de ADN del tigre de Tasmania funcionan en ratones
Los investigadores creen que en el futuro sera posible revivir dinosaurios

http://www.elpais.com/articulo/sociedad/laboratorio/resucita/genes/especie/extin
quida/hace/anos/elpepisoc/20080520elpepisoc 5/Tes
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IRecuperacidn de genes deltigre de Tasmania
El apelativo de tigraleviens

del pelaje corta de color
'/"— leonad oa rayas cscuras.

Crigen:
Australia thace 4
miillenes de afios)
Farnilia: )
Thylacinidae
Dascripcidn:
Carniroromarsupial
de tamafio media.
Fecha de extinglon:
1936

T Enigeg dentifices australianas
hallaron en unmuseo un frasco de
1866 conuna cria de tigre da
Tasmania conservada en formol.
Sus tejidos aln conservaban ADN.

Tigre de Tasmania
(tilacing,
Thyladnus cynocephalus)

2 Del ADM de una muestra del
espécimen se seleccionan
genes responsabl es del

Molécula de ADM crecimiento delcartilago,

M E

alcohol y formol F P
3 Loz genes sa 8 2= el embridn
introducen en consigue
células embrionarias desarrollarsey los
deratén de nuevedias genes de tigrede
dedesarralla. Tasmania se
desarrollan con
normalidad en el
ratén, Raton
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EDUARDO ROLDAN Investigador del CSIC

EL PAIS, martes 20 de mayo de 2008

“La base cientifica de ‘Parque
Jurasico’ estaba bien pensada”

E DE B, Madrid

La posibilidad de recuperar ADN
de especies extinguidas lleva a
pensar en la pelicula Porgue Jurd-
sico v en la resurreccion de dino-
saurios, Algo muy lejano, pero
que con cada avance cientifico pa-
rece menosirreal, Bl responsable
del Banco de Germoplasma v Teii-
dos de Especies Silvestres del
CSIC (Conscio Superior de Investi-
gaciones Cientificas), Eduardo
Boldin, no evita la ironia cuando
s¢ le nombra. *La ciencia en gue
se basaba Pargue Jurdsico estaba

muy bien pensada. Otra cosa es
que se encuentre material genéti-
co bien conservado”, matiz,

El trabaijo hecho con el tigre
de Tasmania “es una vuelta de
tuered mas gue demuestra gue el
ADN se conserva mejor de lo que
pensibamos”, dice Roldan. El ha
trabajado con hibridos de gata v
lince para intentar salvar esta alt-
ma especie, v afirma que hay cien-
tificos de Japon v Estados Unidos
que han recuperado esperma de
ratones congelados hace 10 o 15
afos, Ello da un nuevo valor alas
colecciones de los muscos de cien-

Para que pode servir a Xenética?
http://www.youtube.com/watch?v=dA8BUZPnhbc

cias naturales, que ahora se usan
sobre todo “para establecer rela-
ciones filogencéticas” (drboles ge-
nealdgicos) de las especies.

La creacion de hibridos no es
ciencia-ficcitn, “Es el enfogue ex-
perimental que se usa hoy con el
ABEN mensajero [una copia del
ADN del naclen] de mamileras,
gue se introduce en anfibios v se
consigue que se expresen las pro-
teinas. Estas llegan a la membra-
na ¢ incluso se recomponen bos
receptores celulares”, explica.
Asi gue sicmpre “gueda la duda
de que se pueda ir mas alla. En

L.E.S. Otero Pedrayo.
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Eduardo Roldan.

viencia no se debe decir gue alpo
es imposible, porgue luego el
ticmpo e puede hacer guedar en
ridiculo”, sentencia.

JURAS$IC PARK




Les. oo Pedravo. - TACNICAS de enxefieria xenética

Analise dos fragmentos de ADN:  probas de ADN

A técnica da
electroforese permite
obter o patron de
bandas caracteristico e
exclusivo do ADN dun
organismo (pegada
xenetica).

4 400 — e L T

A pegada xenetica pode utilizarse para realizar probas de

paternidade , para Iidentificar a persoas  (desaparecidas,
autoras dun delito, etc.),...
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A electroforese é unha técnica para a separacion de moléculas
segundo a sua mobilidade nun campo eléctrico.

A separacion adoita realizarse sobre a superficie hidratada dun soporte,
por exemplo de xel .

Ao poiner a mezcla de moléculas e aplicar un campo eléctrico, estas
moveranse polo xel. As pequenas moveranse mais rapidamente e
avanzaran mais e as mais grandes quedaran cerca do lugar de partida.

Electroforesis en gel de poliacrilamida

La migracion depende de la carga
electrica de cada porcion proteica,

Las manchas se revelan

Recir{iente fmediante un colorante.
de plastico

Catoda

S
. T
/H. A
solucidn > >

tampan

Bandas correspondientes
a la migracidn de cada
porcidn prateica

L.E.S. Otero Pedrayo.

Ourense Gel de
poliacrilamida

solucidn tampan



O ADN obtense dun resto da saliva nun cigarro (contén
células da mucosa bucal), dunha mancha de sangue
(leucocitos), dos restos de esperma (espermatozoides),
dun pelo (células do foliculo piloso), etc.

L.E.S. Otero Pedrayo.
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No centro o ADN do sangue
recollido no lugar do crime. A
ambos lados mostras de ADN
de 7 sospeitosos.

it 1

¢, Quen é o0 asasino?

Non hai que “ler” todo o xenoma,
basta con comparar unhas rexions

1 2 3 PBloodstain 4 5 & 7 especialmente variables do ADN

dos humanos.
% Eugpgﬂs/’-f;fff’f/;/;/ L.E.S. Otero Pedrayo.
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EL PAIS, lunes 18 de febrero de 2008

Un
exemplo
da
aplicacion
das

probas de

ADN
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[.a ciencia declara heredera
a la hija de la criada

Una mujer argentina logra aclarar las intrigas de su vida

JORGE MARIRRODRIGA
Buenos Aires

Que la realidad supera a la fie-
cidn es un hecho. Yla historia de
una mujer argentina que ha vis-
to cambiada su vida gracias a
una prucha de ADN es la enési-
ma confirmacion en un relato
en el que hay hasta robo de cada-
veres de por medio. Y es que Eva
Paole, de 70 anos, que hasta ¢l
viernes habitaba en una humil-
de casa en La Pampa (Argenti-
na), sobreviviendo con una pen-
sion de poco mas de 170 euros al
mes, ha podido demostrar que
en realidad es el fruto de la rela-
cion prohibida entre un rico ha-
cendado casado v su criada. Co-
mo resultado de ello heredara la
cifra de 40 millones de dblares
(27 millones de euros).

De pequena, Paole nunca se
cuestiond por gqué disfrutaba de
un buen trato en su entorno.
Ella vivia con sus padres v luego
crecid, se casd v tuve hijos. De
hecho, la muerte en 1983 de Ru-
[ino Otero, un rico hacendado
de la zona, con 26 campos, dos
aviones particulares v ounas
5.000 cabezas de ganado, no pa-

st de ser el allecimiento del an-
tiguo patron. En 1990 moria la
esposa de Otero, v dado que ¢l
matrimonio no habia tenido hi-
jos toda la fortuna lamiliar paso
a un sobrino,

Pero lo que llevaba afos en
la regidn siendo un sordo ru-
Mor, past @ Ser un secreto a vo-
ces vy luego ni siquiera un secre-
to. Los hijos de Paole le conta-

Cuando se abrio el
ataud se descubrio

un cuerpo desnudo
con cicatrices

ron 4 su madre lo que se decia v
ella entendid entonees porgué
aguel a quien habia creido su
padre se negd a que llevara su
apellido,

De modo gue en agosto de
1999 la mujer acudid a la justi-
cia, que ordend realizar una
prucha de ADN al cadaver de Ote-
ro. La fortuna estaba entonces
en manoes de un sobrino de Bufi-
no Otero, quien vio como ¢l dine-

ro heredado podia esfumarse
igual de rapido gque habia llega-
do. Cuando los luncionarios
abrieron el ataid habia un cuer-
po desnudo con cicatrices. Pero
Otero habia sido enterrado vesti-
do v no se le habia practicado la
autopsia. En 2004, un pintor que
habia comentado en su circulo
que habia participado en el cam-
bio de cuerpos cavo de un anda-
Mmio ¥ murio.

La justicia tenia ahora un ca-
diver desaparecido v otro sin
identificar, Cuando se logrd co-
nocer la identidad del segundo
se descubrio gque en su tumba
habia otro cuerpo: ;El de Ote-
rof Mo, el de una mujer desco-
nocida.

El juez decidid entonees bus-
car en la tumba de la madre del
millonario para hacer una prue-
ba de ADN v poder compararlo
con ¢l de Paole. En 2007, con
buena parte de la fortuna dilapi-
dada, ¢l sobrino fallecid, pero ha-
ceunos dias se supo que los and-
lisis de ADN demostraban que
Paole, la hija de la criada, es la
verdadera heredera. ;Qué im-
porta la huelga de guionistas de
Hollywood?



La prueba del crimen

L.E.S. Otero Pedrayo.
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Todos sabemos que el analisis del DMNA es atil para identificar criminales que han cometido el error de dejar una muestra de su
cuerpo (piel. pelo. saliva. etc. ) en la escena del crimen. Lo vemos tan a menudo en la serie de television CS1 que ninguno de
nosotros osaria perder ni una pestafia si planeara robar sigilosamente un cuadro del Louvre. Tambien es bien conocida la
utilidad del analisis del DMNA para realizar pruebas de paternidad, que nos dicen si un nific es hijo o no de su supuesto padre.
En general. el analisis del DMNA puede determinar relaciones de consanguinidad entre las personas. ya que los familiares
praximes compartimos muchos fragmentos de nuestro OMA. v por lo tanto. nos asemejamos fisicamente (y psicoldgicamente).

DNA = DNI
Espafa _ ; Cada uno de nosotros es Unico. A nivel genético también, excepto en el caso de los
m — I gemelos monocigoticos, que son genéticamente identicos. Aun asi. los genes no tienen
e "“ la ultima palabra {mas hien tienen la primera) y los factores ambientales hacen que los
“ i—g l gemelos acaben siendo tambign unicos, ya antes de nacer

un DMA Onico. Esto se lo debemos fundamentalmente a la invencion del sexo. que

permite crear infinitas combinaciones de DNA mezclando las del padre v la madre. Por

esto dos hermanos (no gemelos) nunca seran iguales. De esta manera. nuestro DMNA

constituye un auténtico documento de identificacidn personal que vamos dejando a
nuestro paso sin preocupaciones alla por donde vamos.

¢ =  Pero dejando de lado la excepcion de los hermanos identicos, cada uno de nosotros tiene
‘;Zi"‘\_@ o o5, cad:

iSolo un 0,1% de nuestro genoma nos hace diferentes de los otros humanos, pero como el genoma es muy largo
(3000 millones de caracteres), este 0,1% significa muchas diferencias!

(En que consiste la prueba de identificacion del DNA?

http://www.portaleureka.com/accesible/biologia/120-biologia/295-1L a%20prueba%20del%20crimen




Técnicas de enxeferia xenética
Hibridacion de ADN

Proceso polo cal se combinan duas cadeas de ADN de dis  tinta procedencia .

O quentamento O quentamento
separa as

separa as
dudas cadeas do ADN

_ duas cadegs do ADN
[l |
i. L J| _|II
e . ﬂ.; >
ADN especie 1 .

‘31‘; T 1:":1' = ,. ADN especie 2

Cspeciel

Mezcla y = i _

enfriamiento  —

%lﬁ 8 EL"F-'!E-:.-: da la
: g czpocia 1

L D@uvi biplex de la
Diplessibsidy | %’

ESpOCis £

1 F
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Hibridacion mediante sondas de ADN: Biochips

Biochips: dispositivos de
pequeno tamano (chip) que 1) \

conteien material bioldxico DN is extracted

patient

(cadea ou sonda de ADN de  "":PHen |
secuencia cofiecida) e que se (2 |
empregan para a obtencion T |
de informacion xenetica. %

Estes dispositivos cofiécense it

tamén como Microarrays de examine biochips

ADN ou polos nomes das
empresas que 0s
comercializan (GeneChip,
MassArray).

L.E.S. Otero Pedrayo.
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Cando as sondas de material
Xenetico cunha secuencia cofiecida
se pofien en contacto cunha mostra
dun paciente ou dun experimento,
sO aquelas cadeas complementarias
as do chip se hibridan e orixinan un
patron de luz caracteristico, que se
le cun escaner e interprétase cun
computador.

Deste xeito podense cofecer:
mutacions que o0 paciente ten nos
seus xenes; deteccion de xenes dos
cancros; deteccion de enfermidades
Infecciosas, etc.

Ir a paxina:
http://estaticos.elmundo.es/elmundo/2008/gra
ficos/may/s2/test.swf

L.LE.S. Otero Pedrayo.
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Un biochip para el diagnéstico del cancer

T& 2 ADN
separach

2 %7 ¥ marcado

TE &

EE

T I

€D Elturmor tiene genes alterados
(mutacioneas) v ctros con una
actividad ancrmal.

T! L

T T
Tumar B T . £
T A

L 3NT .

et -,
(2 ETE
s aexiras {Camp-:-
'-“
Fruebas:
con 10,000 genes
T a [ o

e El ADM se rormpe en
fragmentos v Estos se

MAKGAn con una sustancia
fluoressenta, EIADMN

Rz RG
consiste en dos hileras
paralelas de cuatro tipos

-3
T
T
T
— — deletras A G Ty G La

& 55T L A hT 5 BT A de una hilera siempre se
apargaconunaT enla
ctra, yla G con la C. Las
dos hileras de log
fragmentos se separan y
luego se afade toda esa
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Canto mais relacionados
estan o0s ADN, maior
porcentaxe de hibridacion se
producira. Dentro dunha
mesma especie, por
exemplo, habera maior
proporcion de hibridacion
cando os individuos estean
emparentados. Cando se
trata de ADN de distintas
especies, habera  maior
hibridacion, canto mais

relacionadas evolutivamente
estean.

L.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense
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As técnicas de hibridacion serven para detectar
secuencias de ADN complementarias e asi poder, por
exemplo, diagnosticar enfermidades xenéticas que se
producen por alteracions na secuencia do ADN.

30 SO(:‘I E DAD EL PAIS, domingo 25 de enero de 2004

Los cientificos estan cada vez mas convencidos | muy bien conocido, el de la hipercolesterolemia | sufren la mutacion, pero solo 20,000 lo saben.
de la importancia de los factores genéticos en el | familiar (HF), cuyas mutaciones confieren un | Un equipeo dirigide por Pedro Mata, presidente
infarto. Probablemente haya decenas de genes | altisimo riesgo cardiovascular: la mitad de sus | de la Fundacion Hipercolesterolemia Familiar,
implicados, v los investigadores basicos se estan | portadores sufre un infarto u otro grave dano | comercializa ahora el primer biechip del mundo
preparando para buscarlos, pero va hay un gen | antes de los 35 anos Unos 100.000 espafioles | para evitarles un infarto a los otros 80,000,

Un ‘biochip’ para evitar 80.000 infartos

Cientificos espanoles comercializan el primer test genomico contra el colesterol hereditario

L.E.S. Otero Pedrayo.
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Técnicas de enxeneria xenética

Secuenciar o ADN

A determinacion da orde da A,
T, C e G na molécula de ADN

denominase secuenciacion.

Os primeiros métodos
utilizados para realizala eran
lentos e complicados.
Arestora, desenvolvense
técnicas automatizadas e
Informatizadas, o que permite
gue a secuenciacion sexa
rapida e sinxela.

GATTTAAACCGCGTATTA
GACAGATACAGATTTTAA
GTAGACATAGGACATATG
AAAGCGCCCCGTAGACG

GACAGATACAGATTTAGG
GCTCAGATTCAGATATGC
TGCCGATTTAGCATAGGG
GACGATTCGATTCGGTTA

L.E.S. Otero Pedrayo.
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Proxecto xenoma humano

O proxecto xenoma supuxo un gran esforzo, realizado
a nivel internacional, cuxo obxectivo foi a secuenciacion
completa dos aproximadamente 20 000 - 30 000 xenes que
compoien o xenoma humano .

Despois de secuenciar o ADN
humano ainda queda por
averiguar que significa toda esa
Informacion: identificar onde
empezan e terminan 0S xenes
no ADN, descubrir a funcion
deses xenes, encontrar zonas
gue regulen a sua expresion, ...

L.E.S. Otero Pedrayo.
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O 6 de abril de 2000 anunciouse
publicamente a terminacion do primeiro
borrador do xenoma humano e en

febreiro de 2001, as duas prestixiosas FUMAN ~7
revistas cientificas Nature e Science, GENOME

publicaron os resultados.

O acceso aos datos e totalmente gratuito
a traves da base de datos GenBank: a
informacion pertence a toda a
humanidade.

Ir &s paxinas:
http://www.elmundo.es/especiales/2001/02/ciencia/geno
ma/portada.html

Historia do Proxecto xenoma
http://www.qoogle.es/search?g=proyecto+genoma+swif&h
|=es&rlz=1T4GGLL esES320ES320&start=10&sa=N




De quen &€ o ADN que se secuenciou no
proxecto xenoma humano?

A secuencia que hal no GenBank procede de mostras de
distintos donantes anonimos. Hai secuencias mezcladas de
distintos homes e mulleres, o que significa que o xenoma
gue podemos ler non se corresponde cunha unica persoa,
senon que e unha mezcla que non existe na realidade.

Macip, S. (2008): Inmortales y perfectos. Barcelona: Destino.

CGenBank , o
cnpan
Celebrates 25}'!ears of serv!ce.




Le e comenta o artigo COmo se 'cocina’ un ser humano .
Biomedicina / Genética. N. 4 / EL PAIS SALUD. Sabado 9 de mayo
LE.S. Otero Pedrayo. | d€ 2009 www.dnaarrays.org/P_ElPais .pdf
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Que repercusion tera na nosa saude?

O coflecer a secuenciacion
do xenoma humano
significou unha nova era na
medicina.

Ainda que na actualidade a
repercusion e relativamente
reducida, a medida que se
vaian cofiecéendo xenes
asociados a enfermidades
poderemos mellorar a sua
prevencion e tratamento.

Visualizacion do flash: Proxecto xenoma
http://estaticos02.cache.el-mundo.net/noticias/2000/graficos/abril/semanal/genoma.swf

L.E.S. Otero Pedrayo.
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Sen embargo, non podemos olvidar que a maioria das
enfermidades venen definidas por un grupo inmenso de
factores ambientais e xenéticos.

A presencia de determinados marcadores xeneticos
(variacion na secuencia de ADN dun xene gue aparece con
frecuencia asociado a unha enfermidade) so nos vai indicar a
probabilidade que hai de padecer dita enfermidade.

Ademais serve de pouco predecir a probabilidade de padecer
unha enfermidade para a que ainda non se cofiece cura,
COMO pasa en moitos casos.

QUiero Saber EL PAIS, viernas 16 de mayo de 2008
de qué voy a morir

El perfil genético con la probabilidad de contraer
enfermedades concretas ya esta en el mercado
;Es util? jEs aconsejable? ;Mejor no enterarse?

http://www.elpais.com/articulo/sociedad/Quiero/saber/voy/morir/elpepisoc/20080516elpepisoc 1/Tes
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EL PAIS, jueves 6 de noviembre de 2008

DOCUMENTO ' : Por LANDRU

(SE ME PERDH:; M| DNI.
d PUEDO VOTAR con gL

Conocete a ti
mismo (por
8.000 euros)

Nuevas técnicas de ‘lectura’
del ADN abaratan el genoma
JAcabara comercializandose?

http://www.elpais.com/articulo/sociedad/Conocete/ti/mismo/8000/euros/elpepusoc/20081106elpepisoc 1/Tes

L.E.S. Otero Pedrayo.
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LES. Otero Pedrayo. EL PAIS, sahado 16 de agosto de 2008

Ourense

Evolucion humana
q la carta

La posibilidad de mejorar genéticamente al ‘Homo sapiens’ sera
pronto posible @ Los cientificos debaten
si es etico ‘fabricar hombres mas fuertes o mas sanos

http://www.elpais.com/articulo/sociedad/Evolucion/humana/carta/elpepusoc/20080816elpepisoc 1/Tes

Estamos a punto de pasar de ler o noso codigo

Xxenetico a ser capaces de escribilo.
Craig Venter, The Guardian, 2007



Podese utilizar o ADN en contra do seu
propietario?

Indica 0s posibles prexuizos que nos pode ocasionar que a
secuencia do noso ADN sexa coifecida:

L.LE.S. Otero Pedrayo.
Ourense



Gran Bretana borrara archivos de ADN de base de

datos
07-may-2009

LONDRES _ Gran Bretafia cedié el jueves a un fallo judicial y prometié retirar
cerca de un millon de registros de ADN de gente inocente de su basta base de
datos nacional, pero muchos tendran que esperar hasta 12 afios para que borren su
informacion. Se guardaran por seis afos los archivos de ADN de gente arrestada
bajo sospechas de una gran cantidad de delitos menores, desde robo de carteras
hasta embriaguez publica, aun que no se presenten cargos contra ellos.

Criticos acusaron al gobierno de desobedecer abiertamente el espiritu del fallo de la
Corte Europea de Derechos Humanos y de socavar la presuncion legal establecida
por las leyes britanicas. La corte rechazo en diciembre el almacenamiento
“Indiscriminado y generalizado" de informacion genética por parte del gobierno
britanico. "La gente en Gran Bretafia debe ser...

LE.S. Otero Pedrayo. http://www.newstin.es/tag/es/120142563

Ourense




Técnicas de enxeneria xenética

Terapia xénica

A grandes trazos consiste en reemprazar nas celulas un
xene defectuoso, causante dunha enfermidade, por un xene
normal.

Unha boa técnica de terapia xenica debe:

- |dentificar e secuenciar o xene alterado e o xene normal.

- Clonar ou sintetizar o xene normal.

- Introducir o xene desexado mediante vectores nas células
defectuosas.

- Lograr que o0s xenes cheguen en condicibns 0 seu
obxectivo e que se expresen correctamente.

L.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense



2. En el laboratorio
se modifica un
virus de forma que
no pueda Feproducirse,

1. Se extraen celulas
del paciente.

T. Las celulas modificadas " i ﬂ Z. Seinserta

un gen en

genéticamente producen i . _
la proteina o la hormona - H el vwirus.
deseada. 3 {

T

&. Laz células modificadas
e inyectan al paciente.

. E1 wirus modificado
e mezcla con células
del paciente.

5. Laz células del paciente

=& modifican genéticamente. LE.S. Otero Pedrayo.
Ourense

lustracion de Microsoft
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La terapia génica mejora

EL PAIS, martes 29 de abril de 2008

un tipo de ceguera hereditaria

Cuatro pacientes mejoran la vision tras introducir una copia “sana” del gen

 ANTES DE LA DPERACION

La amaurosis congenita de Leber {LTA) a5 una

degensracion congenita de la retina, capa de celulas

sensibles 3 la luz.

Una sere de

LA

Representacion dal
campo visual dal oje del
paciente antes de [a
DpErEcion

L.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense

mutaciones en 2
gen RPERS impiden
una vision correcta
8 =n 2l pacieEnte con

http://www.elmundo.es/elmundosalud/2008/04/28/biociencia/120

9383347.html

DESPUES DE LA OPERACION

Se introduce una canula gque atraviesa la retina en
una intervencian gque requiere anestesia general

La canula inyecta
LI WiTLs
adeno-asociadg

i bajo la retina. Este
B poria una copia
sana del gen RPESS

Representacion del
campa visual del ojo del
paciante bras seis
meses de |3 operacion

Fuente v fotos: The New England Journa! of Medicine;
Atlas de Anatomia Humana Mettern
Informacioni Mara Sainz | Graficot Gracia Pablos



La terapia génica mejora
un tipo de ceguera hereditaria

Cuatro pacientes mejoran la vision tras introducir una copia “sana” del gen

M. L. FERRADOD
Barcelona

Por primera vez, investigadores
americanos y britinicos han apli-
cado con éxito la terapia génica
en el gjo humano. Utilizando co-
mo transporte un virus, han ine-
plantado una copia sana de un
gen clave en el desarrollo de un
tipo de ceguera hereditaria que
no tiene cura, la amaurosis con-
génita de Leber. Son los resulta-
dos de dos ensavas clinicos, lide-
rados por un equipo norteameri-
cano de la Universidad de Pensil-
vinia, v otro britinico del Univer-
sity College of London, gue se pu-
blican en New England Journal of
Medicine.

Los mejores resultados se
han obtenido en un chico de 17
anos que conservaba parte de su
vision diurna aungue por la no-
che, en la penumbra, no podia
manejarse solo porgue solo po-
dia distinguir objetos muy lumi-
nosos. Ahora, ¢l joven ve mejor
tanto de dia como de noche. En
el resto de pacientes, cuatro, los
investigadores reconocen  gue
los resultados son muy modes-
tos, pero han servido para de-
mostrar que la terapia es eficaz
v segura. “El siguiente paso seri
inerementar la docie del oen w

ITurapia génica para tratar |la ceguera congénita

® Laamaurosis congénita de Leber dafia las células fotosensibles
del gjo (conos y bastonas) que se encuentran en laretina y ocasiona
la pérdida de lavisidn,

Canula
Humor vitreo

Retina

Membrana
esclerdtica

| Clrnea

fe Cristaling

Mervia
dotico

Iris

1. Una canula atraviesa el ojo hasta alcanzar su parte pasterior,
traslaretina,

2. Seinyectaun fluido que contiene elvirus {vector) gue transporta
una copia sana del gen RPE&S.

3. Las células fotosensibles absorben el fluido. El virus infecta las células
y el gen RPESS “sang™ se incorpora a su material genético,

4. El gen ardenaalas células gue produzean la sustancia necesaria para
evitar que lavisidn se degenere.

EL PAlS

EL PAIS, martes 29 de abril de 2008

una sustancia necesaria para el
buen funcionamiento de estas
células. Los investigadores se
han centrado en un solo gen, el
RPEGS, aungque crecn que pue-
den estar implicados otros siete,

Enuna delicada intervencién
que durd mas de dos horas, los
investigadores  inyectaron  en
uno de los ojos de los pacientes,
justo bajo la retina, un liguido
con un virus cuva funcion, como
vector, era transportar una co-
pia sana del gen RPEGS. No se
inyecto en el otro ojo para poder
comparar ¢l resultado. El virus
logrd infectar las eélulas fotorre-
ceptoras con lo gue introdujo en
cllas el gen sano, gque paso a in-
corporarse a su material gend ti-
co. De este modo, se corrigio el
defecto de la eélula v se reinicia-
ron las ordenes necesarias para
evitar la degeneracion de las cdé-
lulas fotorcceptoras.

Los investigadores hicieron
estos ensavos hace 12 v 5 meses,
por lo que todavia no se puede
saber si los efectos son perma-
nentes o si ¢l proceso degenera-
tivo puede reinstaurarse. En en-
savos realizados con modelos
animales, en concreto en pe-
rros, los investigadores logra-

ron gue los efectos de la terapia IE.S. Otero Pedrayo.

nercetirran  dorante mde e

Ourense



Depariamento Bioloxia e Xeoloxia
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