Medicina gendmica: Comprendienag o
la ingenieria gendmica, un enfoque |
en la edicién del genoma

Hubo un tiempo en que se creia que el genoma humano heredado de nuestros padres - el conjunto

completo de instrucciones genéticas del cuerpo - no podia cambiarse. Habia pocas esperanzas de
tratamientos efectivos para alguien nacido con un trastorno causado por una mutacién en un gen.

Muchas afecciones que incluyen cancer, ciertos trastornos de la sangre, trastornos metabélicos y
enfermedades del sistema nervioso tienen una base genética. La medicina genémica es un campo

de investigacion que involucra el estudio de nuestros genes (ADN) y su interaccion con nuestra salud,
conduciendo a nuevas formas de tratar la enfermedad al abordar los errores subyacentes en el ADN que
conducen a algunas enfermedades genéticas.

Las tecnologias de ingenieria genémica crean un cambio permanente en el cédigo genético de una célula al
corregir, deshabilitar, eliminar o modificar el ADN de una persona. Las herramientas de edicién de genomas
son las aplicaciones especificas que cientificos y médicos utilizan para modificar el ADN genémico dentro de
las células de una persona.

Un método primario de ediciéon del genoma funciona mediante el despliegue de tijeras enzimaticas llamadas
“nucleasas modificadas genéticamente” en una regién objetivo de ADN. Una vez que la nucleasa modificada
genéticamente se ha dirigido al punto preciso, se une y corta el gen especifico. En este punto, la nucleasa
realiza cambios permanentes en el cédigo genético de una célula revisando, eliminando o reemplazando el
gen defectuoso. Dependiendo del tipo de célula, la edicién gendémica puede permanecer en el cuerpo del
paciente temporal o permanentemente durante la vida.

Hoy en dia se utilizan tres tecnologias principales para realizar estas ediciones genémicas especificas:
Nucleasas con dedos de zinc (ZFN), nucleasas tipo activadores de transcripcion (TALEN) y repeticiones
palindromicas cortas agrupadas y regularmente interespaciadas (CRISPR). Si bien hay diferencias, todas las
nucleasas modificadas genéticamente estan disefiadas para hacer lo mismo: unir el ADN en un punto preciso
del genoma para eliminar, afiadir o reemplazar el ADN.

Las herramientas de edicién del genoma, incluida la nucleasa con dedos de zinc, se pueden disefiar

para dirigirse al gen afectado con precision. Al empaquetar las ZFN en un virus pequefio llamado virus
adenoasociado (AAV) que puede entrar en las células humanas sin causar enfermedades, los médicos pueden
administrar las ZFN a células especificas del cuerpo donde se necesiten.

Uso de la edicidn del genoma para tratar enfermedades

El objetivo de la edicién del genoma es proporcionar una solucién terapéutica a largo plazo para las
enfermedades genéticas. Utilizando la edicién del genoma, los cientificos y los clinicos pueden no sélo tratar
los sintomas de una enfermedad, sino abordar su causa raiz subyacente a nivel genético.

En el tipo de edicién del genoma que actualmente estan desarrollando las compafiias farmacéuticas, solo



se tratan las células somaticas. Las células somaticas son todas las células del cuerpo, excepto las células
reproductoras. Por lo tanto, cualquier cambio en los genes solo afectara a las células del cuerpo de la persona
que ha recibido el tratamiento. En consecuencia, alin es posible que el gen defectuoso se transmita a futuros
hijos.

Se estén llevando a cabo ensayos clinicos para estudiar la edicién del genoma como un tratamiento seguro y
eficaz para algunas enfermedades que actualmente no tienen cura. Mediante la aplicacion de tecnologias de
edicion del genoma, los médicos podrian en un futuro prescribir terapias dirigidas para hacer correcciones a

los genomas de los pacientes y prevenir, detener o revertir una enfermedad.

Mds informacion

Para obtener mas informacién sobre los medicamentos gendmicos, incluida la edicién del genoma, visite
los sitios web indicados a continuacion. Si usted o un familiar tiene una afeccién genética, su médico o
profesional genético puede ayudarle a comprender si un enfoque de medicina gendémica es adecuado para
usted, o ayudarle a encontrar un ensayo clinico apropiado.
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