El Dr. Mispireta representd al Per( en las conferencias
de prevencién y estudio de fiebre reumatica organizada
por la OPS. Fue Presidente del Comité Americano
de Fiebre Reumatica y trabajé intensamente en esto
hasta su lamentable fallecimiento ocurrido el 23 de
marzo de 1980; v, gracias a ello puede decirse que la
fiebre reumatica con su secuela de cardiopatia ha sido
practicamente erradicada en nuestro pais.

La labor pionera del Dr. Augusto Mispireta, iniciador de
la cardiologia pediatrica en el Perui, debe permanecer en
nuestra memoria, no solamente en la nuestra sino que
debe también ser reconocido por cada paciente y cada
familia cuya vida es preservada gracias a la labor de un
hombre que fue visionario, generoso y perseverante, y
esta es una de las razones por las cuales esta semblanza
fue elegida para presentar hoy ante la Academia. La otra
razon es de indole personal, en realidad el Dr. Augusto
Yy su esposa la Sra. Bertha Vargas, tuvieron cuatro hijos,
todos ellos médicos, Luisa, Augusto, Jorge y Betty, todos
graduados en le UPCH y de los cuales sélo Jorge sigui6
la especialidad de su padre y es el Unico que ejerce en
el Peru. Lucha, la mayor de sus hijas, era y es mi amiga
y compafiera de promocion y por eso muchos recuerdos
de mi época universitaria estan intimamente ligados a la
familia Mispireta. Don Augusto y la Sra. Bertha tenian
siempre las puertas abiertas para los compafieros de
sus hijos, tanto en su casa de Miraflores como en la
de San Bartolo, esta ultima el refugio del Dr. Mispireta
donde cultivaba su jardin y nos agasajaba los domingos
con unos desayunos cuyo olor y sabor todavia
persisten en mi memoria. Su calida hospitalidad se
extendia a los amigos de los amigos de los amigos
de los hijos y fue de esa forma como conoci en una
noche de verano del 61, precisamente en la casa de
San Bartolo, a quien luego seria mi esposo durante
43 afios. Por ello, y por otros hermosos recuerdos de
aquella época, tengo una deuda de gratitud con el Dr.
Augusto Mispireta y su familia.

Agradezco a Jorge que me permitié entrevistarlo vy
me presté valiosos documentos y a Lucha que me
proporciond las fotografias que hemos visto aca.
Muchas gracias.
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Presentacion del trabajo de incorporacion:
“Utilidad y futilidad de los anilisis genéticos”
a cargo de la nueva AN Dra. Maria Isabel
Quiroga Parodi de Michelena.

A continuacién el trabajo que he preparado para esta
noche. He elegido este titulo porque la demanda de
examenes genéticos es cada vez mayor y estoy segura
de que todos los médicos aca presentes ven durante su
practica pacientes que tienen un componente genético
en la patologia que los aqueja.

Existen numerosos examenes genéticos y casi todos
han nacido a raiz del Proyecto Genoma Humano. Este
es un proyecto internacional cuyo objeto fue descifrar
la informacién contenida en el genoma humano es
decir en cada uno de los genes que estan dentro de los
cromosomas. El genoma humano esta compuesto de tres
mil millones de pares de bases, es decir de letras genéticas
y el conocer esta informacién ha tardado muchos afios
y en realidad podriamos decir que no se ha terminado
y que probablemente no se va a terminar en muchas
décadas mas. El genoma es mucho mas complejo que lo
esperado y el andlisis de los datos que se obtuvieron en
esa época va a continuar por muchisimo tiempo con toda
seguridad, porque cada descubrimiento nuevo derribd
dogmas que existian, nos abrié caminos que todavia falta
mucho por recorrer. Una de las cosas mas importantes
que aportd el proyecto genoma humano fue ampliar la
enorme capacidad de las técnicas moleculares (técnicas
del examen del ADN) de donde derivan los analisis para
ciertas enfermedades genéticas.

Sabemos que las enfermedades genéticas son de tres tipos:

1- Enfermedades cromosdémicas: son aquellos que
podemos miran en los cromosomas al microscopio
(defectos visibles en el cariotipo).

2- Enfermedades monogénicas o mendelianas: que son
de las cuales me voy a ocupar ahora, son aquellas
que estan contenidas dentro de los cromosomas pero
no son visibles, hay que examinarlas con técnicas
especiales, descubren el ADN (mutacién en un gen).

3- Enfermedades multifactoriales: estdn dadas por la
suma de variantes genéticas y factores ambientales.

Las enfermedades mendelianas son entre 6,000 vy
8,000, mucho mas de lo que la gente se imagina. Estan
dadas por cambios o mutaciones en un solo gen y son




detectables con exdmenes moleculares dirigidos hacia
un gen especifico.

El médico que vemos aca, el Dr. Victor McKusick fallecido
el afio pasado, es considerado el padre de la genética
moderna. El ha catalogado todas las enfermedades dadas
por mutaciones de genes en una serie de catdlogos que
iban saliendo cada dos o tres afios. Empezd por tener
2500 entradas y actualmente con gran generosidad él
puso este catdlogo de enfermedades libre en Internet y
estoy segura de que todos los genetistas lo consultamos
todos los dias o varias veces al dia. El era profesor de la
Universidad Johns Hopkins y como dije es el padre de la
genética actual.

Los examenes genéticos son diferentes del resto de

examenes por multiples razones:

1- En primer lugar la tecnologia para realizarla es una
tecnologia compleja, algunos de ellos se hacen
solamente en dos o tres laboratorios en el mundo,
otros se hacen en mas sitios.

2- En segundo lugar para pedir un examen genético hay
que tener una sospecha clinica previa, no hay ningin
analisis que vaya a examinar todos los genes al mismo
tiempo, entonces depende mucho de la acuciosidad
del médico que indica el examen.

3- En tercer lugar son examenes inmutables, se hacen
una vez en la vida y nunca cambian,

4- Tienen una enorme trascendencia no solamente para
el paciente sino también para su familia puesto que
estos son temas muchas veces hereditarios.

Entonces, por todos estos motivos hacer un examen
genético no es una cosa simple, es algo que requiere
circunstancias especiales y que cuando estan bien
indicados son enormemente Utiles, pero cuando estdn
mal indicados resultan inutiles y son un desperdicio de
recursos.

Voy a poner unos pocos ejemplos porque creo que un
ejemplo vale mas que muchas palabras. Por ejemplo,
teniamos esta nifiita que alrededor de afio y medio
o dos afios, una nifia con un desarrollo normal hasta
un cierto momento y alrededor del afio y medio a
dos aflos esta nifia dejé de hablar, retrocedié en su
conducta, empezé a hacer movimiento extrafios con
las manos y alguien le dijo a la mamd que esta nifia
era autista. Entonces la madre se culpaba y decia: “yo

creo que mi hija ha hecho esto porque yo no la atiendo
lo suficiente, trabajo mucho, estoy siempre fuera de
casa, etc.” Luego la nifia empezo a desarrollar algunos
trastornos neuroldgicos y un neurdlogo acucioso
pensé que esta nifia podria tener sindrome de Rett,
entonces alli en cuando se indicé el examen molecular
y se hizo un examen que confirmé que esta nifia tenia
una mutacion en el gen MECP2 que es el gen que
determina el sindrome de Rett.

El sindrome de Rett se da sélo en mujeres. Es un trastorno
neuroldgico grave. En los primeros afios el individuo
tiene un desarrollo inicial normal, pero después presenta
regresion, movimientos estereotipados, bruxismo,
ataxia. Esta ligado a X dominante y es letal en varon
homicigoto.

¢Para qué sirvid este examen?

Nos sirvié en primer lugar para que los padres tuvieran
un diagndstico, era un diagndstico tragico porque este
sindrome no tiene solucidn, es un sindrome con muy
mal prondstico, pero por otro lado .es por lo menos
un diagndstico. La madre dejé de culparse puesto que
ella no habia causado el sindrome de Rett. Ademas
el sindrome de Rett no es hereditario y se le dijo a los
padres que podrian tener muchos otros nifios y estos no
iban a presentar la misma enfermedad.

Entonces en este caso un examen genético fue
correctamente indicado porque su médico planted la
sospecha previa y fue realmente Util para la familia que
ya no tuvo que estar haciendo mas procedimientos
diagndsticos.

Etapas en el examen molecular:

Los examenes moleculares para diagnosticar
enfermedades genéticas tienen varias etapas, no es
solamente hacer un andlisis.

Tenemos en primer lugar la etapa pre-analitica: Antes
de hacerse el analisis el médico tiene que reunirse con
el paciente y tiene que tener un diagndstico clinico
previo de sospecha, tiene que analizar la genealogia
para buscar cuadl es la mejor estrategia, para seleccionar
qué analisis, qué laboratorio, donde lo hacen, quién en
la genealogia debe hacerse el analisis en primer lugar.
Muchas veces es necesario indicar asesoria psicoldgica,
por las razones que he explicado, por la trascendencia,
la importancia de estos analisis para la familia, y una




vez que se establece entre el médico y el paciente esta
relacion y se acuerda, vamos a hacer este examen en tal
sitio, el paciente debe dar su consentimiento informado
para que se le haga el analisis y el médico es el encargado
de obtener la muestra de la manera correcta y enviarlo
al laboratorio. Entonces toda esta etapa pre-analitica es
indispensable si queremos que el analisis sea de utilidad
para el paciente.

La etapa analitica comprende la parte de los laboratorios
y resultados que como les digo son bastante
especializados y se hacen solamente en algunos
sitios. Y, la etapa post-analitica es la interpretacién del
resultado en relacion a la historia del paciente. Una vez
que el médico interpreta el resultado en relacién a este
paciente en particular, esto permite la asesoria genética,
ver si hay riesgo de recurrencia, cual es el prondstico de
esta enfermedad, Asesoria psicoldgica en muchos casos,
especialmente cuando estos anélisis descubren antes
que hayan sintomas, que esta persona tiene un gen que
le va a causar una enfermedad en un momento dado,
asesoria al resto de la familia, muchas también tener
riesgo de transmitir esta veces estos examenes pueden
implicar a otras personas sanas de la familia que pueden
enfermedad y decisiones por ejemplo respecto a la vida
reproductiva de esta familia.

Entonces, un analisis genético no es sélo un analisis es
todo un proceso de gran importancia para el paciente
y para el médico cuando estd correctamente indicado.

Existe una red mundial de laboratorios donde todos los
genetistas podemos consultar para ver donde hacen
el andlisis de éste gen en particular. Esta red se llama
GENETESTS y es un sitio libre en Internet. Hay otras redes
también de ambito mas reducido en Europa y en Canada.
GENETESTS agrupa 605 laboratorios y hasta el dia de
antes de ayer, porque todas las semanas hay exdmenes
nuevos, ofrecia en examen de 1791 enfermedades o
variantes genéticas (272 de ellas aun en investigacion).
Es una red dinamica, como les digo, que constituye un
vinculo entre la investigacion y la clinica, por eso no
llama la atencidon que la gran mayoria de los laboratorios
afiliados a GENETESTS son laboratorios universitarios.
Hiperacticamente todos ellos aceptan contacto
Unicamente a partir de un profesional de la salud, no un
contacto directo al paciente, la gran mayoria de ellos.
Vamos a presentar otros casos en los cuales esto pueda
haber sido bien o mal indicado.
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Tenemos el primer caso: se trata de una joven mujer de
24 afios quien consulta su riesgo pues tiene un hermano
y otros familiares que presentan retardo mental. Ella
piensa que puede tener un riesgo de que sus hijos
también nazcan con retardo mental. Entonces, vemos la
genealogia y vemos que sugiere un cuadro genético que
se llama el sindrome de X-fragil. El sindrome del X-fragil
es la causa hereditaria mas frecuente de retardo mental.
Esta dado por un gen que esta en el cromosoma X, por
eso es mas grave en los varones que en las mujeres,
no es una mutacion muy especial, unos de los tipos de
mutaciones que se ha descubierto a raiz del proyecto
genoma humano, una mutacion en la cual una zona del
gen se expande, crece como un acordedn, lo normal para
cualquiera de nosotros es tener menos de 50 repeticiones
de esta zona, cuando alguien tiene una mutacién tiene
mas de 200, entonces presenta el sindrome del X-fragil,
pero hay una zona gris que se llama pre-mutacién, que
las personas que tienen entre 50 y 200 repeticiones.

Si nosotros venos la genealogia de esta familia podemos
observar la persona que tiene estd sefialada con una
flecha, es el caso indice, que es la mujer que consultd,
puesto que su hermano, diagnosticado con retardo
mental y depresién, que lo vemos alli al lado, y como
vemos tiene dos primos hermanos, un primo segundo y
un tio también con retardo mental. A la hora de hacer
la genealogia y analizando cémo se estd transmitiendo
esto a través de las mujeres pero con ancestros varones,
podemos suponer que el diagnéstico mas probable
de este hombre con retardo mental es que él tenga
el sindrome del X-fragil. No sacamos nada con hacer
el analisis en la hermana si no sabemos cudl es el
diagnodstico de él, entonces, se indica primero hacer
el diagndstico en él, y efectivamente, el diagndstico
confirma que él tiene X-fragil, se encuentra una
mutacion con mds de 200 repeticiones. Una vez hecho el
diagndstico en él, entonces ya es conveniente hacerlo en
la hermana, porque sabemos cudl es la enfermedad que
vamos a buscar en toda esta familia, no solamente en la
hermana sino también en otros familiares que podrian
ser portadores. Se hizo el examen en la sefiora joven y
felizmente salié que ella no era portadora, ella no tenia
ninguna anticipacion del gen. Entonces, la estrategia fue
primero hacer el diagndstico del hermano. Los resultados
nos mostraron que el hermano tenia X-fragil, que ella no
es una portadora y que la madre de ellos tenia una pre-




mutacion, es decir una zona de un rango intermedio,
esto nos permitié asegurarle a ella que ella no tiene
ningun riesgo de tener hijos afectados con el X-fragil,
ella es una joven que tiene dos o tres nifios que son
normales. Y, la segunda cosa es que dada la genealogia,
se le recomendd informar a los otros familiares que ya
se tenia un diagndstico de causa en esta familia de este
trastorno que estaba transmitiéndose, entonces otros
familiares han podido aprovechar los exdmenes que se
hizo el primo para también buscar su estado de portador.
Entonces este es un examen Util y bien indicado.

En cambio, este caso que voy a presentar es un contraste.
Esta es una joven, una sefiora, cuya madre fallecié muy
joven de cancer de mama, ella pensaba que ella también
podria tener cancer de mama y se mandd por su cuenta
hacer una examen de los genes BRCA1 y BRCA2 que son
genes que pueden transmitir una forma de cancer de
mama. Sin embargo, después que ya habia pasado todo
esto, cuando analizamos la genealogia de esta mujer,
habian muchos familiares con diferentes tipos de céncer,
de pancreas, tiroides, rifién, etc., pero ella se habia hecho
exclusivamente por su cuenta el examen de BRCAL y
BRCAZ2, a raiz de que un laboratorio americano que tenia
la patente para hacer estos genes, empez6 a ofrecer
directamente al publico y no pasé por asesoria genética.
El resultado de sus genes BRCA1 y BRCA2 mostro que
ella no tiene mutacidén en esos genes y ella interpretd
que ella no tiene riesgo de cdncer. Lastimosamente, afios
mas tarde una de sus hijas fallecié con un melanoma,
entonces ella si tenia riesgo de cancer, pero buscaron
en el gen equivocado, la genealogia sugeria otros genes
como el P53 o genes que dan diferentes tipos de céncer.
La conclusion fue que el cancer de mama de la madre no
se debid agenes BRCA1yBRCA2, posiblemente ha habido
otros genes que han debido buscarse en alguno de los
familiares enfermos. Ella porta un gen de susceptibilidad
de cancer y desgraciadamente lo transmitié a su hija.
Entonces el examen que se realizd fue un examen inutil,
puesto que no hubo la etapa pre-analitica y la etapa
post-analitica de la interpretacién correcta.

En contraste con este caso, tuvimos otra mujer de 29
afios con la misma historia que la mama fallecio joven
con cancer de mama, pero en este caso, la abuela y
otros familiares tenia cancer de mama u ovario y alli si
y, analizando la genealogia, se le sugirié el analisis de los
BRCAs, pero no de la persona sana, sino de la tia que

estaba viva y que tenia cancer de mama. En esa tia se
encontré una mutacién del gen BRCA. Recién entonces
que sabemos cudl es el gen que esta causando y cual es
la mutacion que estd causando la enfermedad en esta
familia, recién entonces podemos pedirlo a las personas
sanas, porque entonces sabemos que estamos buscando
lo correcto, estamos buscando la causa de la enfermedad
en esta familia, que podria haber sido cualquier otra;
entonces, aqui si el examen fue util puesto que supimos
como buscar, qué cosa buscar. Muchos de los otros
familiares pueden beneficiarse también. Entonces, la
tia que no tenia mayor interés de hacerse el gen puesto
que era una persona que no tenia hijos, que ya la habian
operado, que ya estaba sana, sin embargo fue muy util
que ella se hiciera la busqueda del gen porque permitié
que toda su familia se beneficiara de esta informacion.

Los resultados en este caso fueron que la tia es portadora
de una mutacién especifica en el gen BRCA1, ya se sabe
cudl es la mutacién, esa es la joyita de la familia que
siempre les va a servir. En la paciente se detectd una
mutacion idéntica y se determind que su riesgo de cancer
es mayor de 80%, entonces esta mujer que habia tenido
la experiencia de quedarse huérfana joven no quiso que
sus hijos tuvieran esa misma experiencia y tomdé medidas
drasticas de prevencion (medidas quirurgicas) para
operarse las mamas y ovarios de modo que sabia que
no iba a tener el cancer, de esta manera también otros
familiares pudieron aprovechar la informacién generada.
Aparte de los andlisis de un gen, también pueden verse
los andlisis gendmicos que son el anadlisis del grupo de
genes que conforman nuestro genoma. Si nosotros
nos miramos acd, nos damos cuenta que todos somos
diferentes, todos tenemos distintas facciones, distinto
color de piel, distinta forma de nariz, etc., y todas estas
son variantes normales que hacen las diferencias entre
unos y otros de nosotros, y estas variantes normales
son simplemente polimorfismos, una que otra letrita
diferente que tenemos en nuestro genoma. Pero, asi
como nos dan caracteristicas externas, algunos de
estos genes pueden conferir susceptibilidad a ciertas
enfermedades, pueden conferir diferente manera de
reaccionar a ciertos farmacos, y todas estas cosas estan
dadas por pequefias variaciones, esto es io que se
llama polimorfismos de un solo nucleétido. Si bien los
humanos compartimos el 99.9% del genoma, recuerden
que tenemos 3,000 millones de letras, entonces hay
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mas de 2 millones de letras (por decirlo asi, que son
los nucledtidos del ADN que son diferentes en cada
persona, y de alli vienen estas pequefias variaciones.
Estos polimorfismos de un solo nucleétido son variantes
normales pero que pueden determinar sutiles diferencias
en la proteina que producen y que generalmente no se
asocian a significados clinicos, pero en algunos casos
pueden conferir cierta susceptibilidad. Por ejemplo, por
darles un ejemplo cualquiera: en este gen del metil-
tetrahidro-folato-sintetasa, hay un alelo, el alelo es un
gen mds comun tiene en esta posicién una letra C en el
nucledétido 677 la letra es C. Hay alguien que tiene lo que
llamamos el polimorfirmo T, es decir, en vez de tener una
letra C tiene una T, este polimorfismo que vemos en la
imagen de abajo, en la cual en vez de una CG hay una TA,
confiere una cierta susceptibilidad a sufrir de depresidn,
no es algo que todas las personas que tengan ese alelo
0 ese genotipo van a tener depresion, muchisimo
menos, pero entre los muchos genes que se suman,
que colaboran en la depresion, este es uno de los que
colabora. Estos polimorfismos son muy interesantes en
cuanto a que nos ilustran en cuanto a los mecanismos
queinfluyen en las enfermedades pero no son de ninguna
manera predictivos ni menos aln diagndstico de nada y
eso es algo que hay que tener muy presente, porque a
veces se abusa de pensar que estas cuestiones genéticas
son determinantes de un determinado fenotipo, de un
determinado aspecto de las personas. En realidad, para
que sucedan todas estas cosas, ademds de los genes
se necesitan factores ambientales y, aunque parezca
paradodjico, el proyecto genoma humano nos dice lo
contrario de lo que el publico muchas veces piensa;
es decir, los genes no determinan todo lo que somos,
nosotros tenemos muchisimo control sobre nuestras
vidas e incluso sobre la expresién de los genes, hasta
la dieta influye en la manera como los genes pueden
expresarse. Sin embargo, la prensa lanza noticias que nos
hacen pensar en cosas muy deterministicas y la gente
busca “el anélisis” para tal cosa.

Este hombre joven, por ejemplo, queria tener un
diagnostico del Alzheimer, que le dijeran si él tenia el gen
del Alzheimer, porque el papa ya muy mayor, cerca de
los 90 afios, habia fallecido con Alzheimer y por alli en
su familia numerosa habia un par de tias que también
habian tenido una demencia senil, pero el Alzheimer
es bastante comuin en la poblacién, generalmente es
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multifactorial, generalmente no es un gen determinado,
rara vez es hereditario. Entre las personas que presentan
enfermedad de Alzheimerya de mayores, la mitad de ellos
tiene un gen de susceptibilidad en el cromosoma 19 que
no es un gen determinante de Alzheimer, y que tampoco
es significativo. La mayor parte de personas que tienen
este alelo APOE4 no tienen Alzheimer, y la mayor parte
de personas con Alzheimer tienen otros alelos ademas
del APOE4; entonces, no es un gen determinante. Si
nosotros a este joven le haciamos el genotipo del APOE4
no le vamos a dar una informacién correcta, no nos va a
decir si él va a tener Alzheimer o no, no todo se puede
mirar en los genes. Si los hubiéramos hecho esto hubiera
sido un analisis inutil para él, solamente hubiera tenido
valor si el papa hubiera tenido el APOE4 en sus dos alelosy
quizds en ese caso podria tener un cierto valor predictivo
pero de ninguna manera determinante. La gran mayoria
de personas que tienen este alelo no tienen enfermedad
de Alzheimer. Las formas hereditarias del Alzheimer
son raras, hay que buscarlas en estos tres cromosomas:
el 21q (PPA), el 14q (PSEN1) y el 1q (PSEN2), pero son
realmente raras, se transmiten en forma dominante.
Sin embargo a raiz de la gran difusién y de la manera
como la prensa difunde las noticias cientificas, no falta
el tema del mercadeo y en que el paciente se convierte
en un cliente, y los laboratorios ofrecen cosas tentadoras
para hacer que la gente consuma andlisis gendmicos.
Esta oferta directa al consumidor se da de diferentes
maneras. Hay 4 compafiias importantes de este tipo
las cuales agasajan a su cliente y le dicen: “Ven, hazte
analisis con nosotros porque vas a saber mucho mas
acerca de ti”, son analisis personalizados y ofrecen
incluso cosas divertidas: ¢ Cudl es la mejor crema para tu
cara de acuerdo a tu ADN? o si vas a sentir el sabor de las
coles de Bruselas o no, etc. Entonces, hay mucha de esta
oferta ahora de genes directamente al consumidor. Y por
Gltimo si fueran un tema de hordscopo genético, como le
llaman ahora, podria no hacer mucho dafio, pero lo malo
es que junto con estos genes divertidos o dénde estan
tus ancestros, se ofrecen genes que pretenden decirle
a una persona que tiene riesgo de tal o cual cosa o de
que no tienen riesgo de tal o cual cosa. En general, esos
analisis estdn basados en estudios que no son serios, que
no han sido replicados, estudios preliminares, estudios
efectivamente hechos en muy buenas universidades
pero que no tienen resultados que sean concluyentes
ni aplicables en la practica ni que justifiquen hacer este
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tipo de examenes. Lo que ofrecen es la deteccién de
estas variantes que hemos visto de los polimorfismos
de nucledtidos que se han relacionado con algunos
fenotipos frecuentemente irrelevantes, como deciamos,
¢Quién siente el sabor de las coles de Bruselas o no?
Pero, a veces hacen célculos de riesgo de desarrollar
enfermedades, estdn basados en estudios aislados, no
replicados y no serios. El posible origen étnico de los
ancestros, que a nadie le hace dafio, pero que también
es totalmente hipotético y a veces también dicen que
van a secuenciar todo tu genoma, pero no hay una
manera de interpretar aquellos datos que obtienen, y los
precios son tremendamente variables dependiendo de
qué cosa es lo que a uno le analizan. Po ello, ha habido
muchas criticas de sociedades cientificas, entidades
serias, respecto a esta “oferta” de pruebas genéticas
directamente al consumidor. Pero, es muy dificil frenar
esto porque estamos muy acostumbrados a manejarnos
cada vez mads por nuestra propia cuenta en Internet y
obtener la informacidén que necesitamos. Ademas, hay
el tema de la divulgacion, de la manera como la prensa
divulga, en generalla prensatiende a divulgar cosas que le
parecen divertidas o llamativas. Las entrevistas que a uno
le piden son sobre cosas como el gen de la infidelidad.
¢Qué cosa es el gen de la infidelidad?...El afio pasado
la televisién sacé varios reportajes sobre el gen de la
infidelidad. Resulta que en los ratones del campo hay
algunos que tienen una variante de un gen y otros
tienen otra, y los que tienen una de las variantes son
ratones aparentemente mds promiscuos y, entonces
extrapolan esos resultados a los humanos y dicen que
existe un gen de la infidelidad. Esto pues exime de
responsabilidad en los varones porque la vasopresina
es un gen que todos tenemos pero cuando tiene esta
pequefia variante RS en el nucleétido 334, los hombres
que tienen esta variante, son peligrosos para tener
una relacién estable. Entonces esto promueve una
actitud determinista en la gente. La gente dice: “Yo
SOy agresivo porque mis genes dicen que tengo que
ser agresivo”, “Soy infiel porque mis genes dicen que
tengo que ser infiel.” Cada vez sabemos mas que en
realidad lo que nosotros hacemos, lo que comemos, Ia
manera como una persona se comporta va a influir en
la expresion de sus genes. Tenemos mas control sobre
la expresién de nuestros genes que lo que antes se
pensaba.

Este trabajo que he presentado es un resumen muy breve

de una investigacion que se ha hecho durante el afio de
todas las bases bibliograficas que se han hecho a partir
del afio 2000, de todos los laboratorios que presentan
examenes genéticos y las conclusiones que pongo acd
son las conclusiones de ese trabajo. En conclusién, de
esto podemos sacar que:

1- Los andlisis genéticos son de gran utilidad cuando se
indican y se interpretan tomando en cuenta (en el
contexto de) la historia clinica del paciente.

2- Las pruebas para polimorfismos gendmicos tienen
utilidad clinica muy limitada, deben ser interpretadas
concautelayreinterpretadas periédicamente. Se sabe
que todavia no es su momento. En algiin momento
quizds sea la base de la medicina personalizada en
la cual la farmacoterapia para cada uno va a ser
diferente de acuerdo a sus genes.

3- La oferta directa al consumidor es inadecuada y
peligrosa.

4- Hay una creciente demanda de exdmenes genéticos
con propdsitos médicos, lo cual es bueno pero debe
hacerse de la manera correcta. ‘

5- Las universidades deben prever la necesidad
de preparar mas profesionales capacitados en
los aspectos analiticos y clinicos de este tipo de
examenes, no solamente médicos sino también de
otros profesionales de la salud, como hay en otros
paises, genéticos, bidlogos con especializacién,
etc.

6- Es necesario que haya mayor difusion de los
conocimientos en genética a la poblacién
(conocimientos serios, no distorsionados) y a los
comunicadores encargados de difundir noticias
relativas a la salud.

Por dltimo, término con una cita que es muy aplicable
a lo que es la Medicina Genética: “La Ciencia a pesar de
todos sus progresos increibles no puede ni podra nunca
explicarlo todo. Cada vez ganaréa nuevas zonas a lo que
hoy parece inexplicable. Cada vez que se avanza un paso
en un sentido se encuentran caminos nuevos. Pero, las
rayas fronterizas del saber, por muy lejos que se eleven,
tendrdn siempre delante un infinito mundo de misterio.”
Esta es una frase de Don Gregorio Marafién (1887-1960),
un médico y sabio espafiol y creo que es totalmente
aplicable a lo que es la Medicina Genética.

Muchas gracias.




