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Veritas I ntercontinental: Se confirma la utilidad
clinica del Genoma en la prevencion de enfermedades
en la poblacion general

La reduccion exponencial del coste de la secuenciacién del Genoma y su extensién a
personas "sanas" esta acelerando la aplicacion de la medicina de precision y aportando
nueva informacién al estudio de los genes y de sus variantes patogénicas

La Secuenciacion del genoma completo y su interpretacion clinica, ha permitido personalizar el
cuidado de la salud y, en determinados casos, adelantarse a la aparicibn de una serie de
enfermedades hacia las que se tiene una predisposicion genética.

Un estudio reciente, realizado por el prestigioso J. Craig Venter Institute, es lider mundial en
investigacion gendmica, en el que se analiz6 el Genoma de 1190 personas, mostré que 206 de estas
personas -el 17% del total- presentaban al menos una variante patogénica o probablemente
patogénica que aumentaba su predisposicion a presentar alguna patologia. Una informacioén clave que
permite personalizar su cuidado médico y actuar antes de la aparicién de los primeros sintomas.

Anticiparse a la enfermedad

De las 206 personas con alguna variante, el 66% tenia ya alteraciones de algun tipo (detectadas en
otras pruebas como niveles de metabolitos, parametros sanguineos o diagndéstico por imagen)
relacionadas principalmente con dislipemias, miocardiopatias, arritmias cardiacas, diabetes o
patologias endocrinas. Por su parte, el 33% de las personas que presentaban variantes de riesgo, no
tenian signos de la enfermedad, lo que permite la prevencion y deteccidn precoz de la enfermedad.

Uno de los hallazgos mas significativos del estudio sefiala que el 86,3% de las personas analizadas,
eran portadoras, es decir, tenian una alteracion genética en una de las 2 copias que se tiene de cada
gen. En total se encontraron variantes en 680 genes. Generalmente el estado de portador no da lugar
a enfermedad, pero el estudio mostré que alrededor del 6% de estos portadores presentaban alguna
alteracion fenotipica, es decir, presentaban algun valor alterado de los parametros a estudio. Algunos
ejemplos son la presencia de quistes renales en portadores de poliquistosis renal (gen PKDH1) o
niveles hepaticos de hierro elevados en portadores de hemocromatosis (gen HFE).

Este estudio supone un hito en la integracion de la gendémica y la clinica y afianza su utilidad para el
cuidado tanto de las personas “sanas” como de las que ya han manifestado algun tipo de patologia.
Actualmente, los avances cientificos en diversas areas hacen posible la transicion, cada vez mas
rapida, desde la aplicacion de un tratamiento estandar para una patologia a la aplicacién de una
medicina de precision, especifica para cada paciente, orientada, ademas, a prevenir enfermedades.

En esta tarea, el Genoma ha demostrado que tiene un papel crucial, ya que la informacién contenida
en los genes contiene el codigo de la vida y es diferente para cada persona. La capacidad de conocer
las fortalezas y debilidades de cada persona es una herramienta clave para adaptar el cuidado médico,
aplicando modificaciones de habitos de vida y estrategias de prevencién que eviten o mitiguen el
desarrollo de trastornos tan frecuentes como las patologias cardiovasculares o las alteraciones
metabdlicas. La reduccion exponencial del coste de la secuenciacion del Genoma y su extension a
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personas “sanas” esta acelerando la aplicacion de la medicina de precision y aportando nueva
informacion al estudio de los genes y de sus variantes patogénicas.

“El estudio de J. Craig Venter Institute -comenta el doctor Luis Izquierdo, director médico de Veritas
Intercontinental- supone un gran avance en la demostracién de la utilidad clinica del andlisis del
Genoma en pacientes sin una patologia diagnosticada., y por tanto la importancia de disponer de esta
informacién a la hora de mejorar y personalizar los chequeos médicos, adelantandonos a la aparicién
de enfermedad”.
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