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Este articulo es el primero de una serie sobre genética humana.
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La causa de la mayoria de nuestras enfermedades se encuentra en la diversidad de nuestros
genes.

Genéticamente hablando, los humanos somos 99% idénticos. El restante de nuestro genoma
contiene diferencias o variantes genéticas que ocurren en aproximadamente 1 de cada 100
personas. Al estudiar ese 1% del genoma humano, cientificos alrededor del mundo esperan
entender los factores genéticos que juegan un rol en el desarrollo del cancer y las enfermedades
cardiovasculares, entre otros males.

Dada la rareza de estas variantes genéticas, para poder encontrarlas los cientificos necesitan
secuenciar el genoma de muchisimos individuos. Sin embargo, no sélo es importante que
secuencien el genoma de muchos individuos, sino de individuos diversos. Algunas de las
variantes genéticas mas raras tienden a ocurrir en poblaciones cuyos individuos tienen ancestros
comunes. Por ejemplo, si los cientificos solo estudiaran las variantes genéticas relacionadas al
cancer en personas con descendencia europea-occidental, fallarian en encontrar variantes
relacionadas a esa enfermedad en personas con descendencia africana, europea o indigena. Por
tanto, mientras mayor sea la diversidad de individuos cuyo genoma es secuenciado, mayor la
probabilidad de que los cientificos hallen las variantes genéticas mas raras.

El proposito del Proyecto 1000 Genomas es precisamente encontrar esas variantes genéticas.
Este consorcio internacional, liderado por los Institutos Nacionales de la Salud de los Estados
Unidos (NIH, por sus siglas en ingles) ha secuenciado el material genético (ADN) de mas de
1,700 individuos provenientes de 26 poblaciones alrededor del mundo, desde punjabi hasta
puertorriquefios. Esta coleccidn de secuencias gendmicas es el catalogo de variaciones
genéticas mas comprensivo hasta el momento y esta disponible de manera gratuita.

Contribucién boricua

El Proyecto 1000 Genomas incluyé muestras de cuatro poblaciones latinas: colombianos de
Medellin, Colombia, mexicanos de Los Angeles, California, peruanos en Lima, Pert y
puertorriquefios de Puerto Rico. Un total de 70 trios compuestos de un padre, una madre y un
hijo o hija sirvieron de voluntarios para la primera fase de 1000 Genomas, completada
recientemente.

Casualmente, un trio de cientificos compuesto por los doctores Taras Oleksyk y Juan Martinez
Cruzado de la Universidad de Puerto Rico en Mayaguez (UPRM) y la doctora Julie Dutil de la
Escuela de Medicina de Ponce lideré la recoleccion de muestras a través de Puerto Rico. Mas de
30 estudiantes universitarios del Departamento de Biologia de la UPRM asistieron con el
proceso.

Para los investigadores era importante obtener una muestra representativa de la poblacion
boricua, “puesto que la poblacion de Puerto Rico no es homogénea”, dijo el Dr. Taras Oleksyk.
Dada nuestra compleja historia de mestizaje e inmigracion, “la ascendencia de la gente de Yauco
es diferente a la de la gente de Loiza o la gente de Caguas”, afiadio Oleksyk. Para lograr esta
meta el equipo de cientificos realiz6 una campafia de reclutamiento de participantes voluntarios
en las que fueron puerta por puerta, anunciaron el proyecto en plazas publicas, iglesias y a
traves de la radio.



El proceso de reclutar participantes voluntarios para el Proyecto 1000 Genomas fue mas alla de
atraerlos para que donaran muestras de sangre; fue un proceso educativo. Al ser reclutados los
participantes aprendieron sobre el propdésito del proyecto y la importancia de estudiar la variedad
genética. Los investigadores ademas discutieron con los participantes el proceso de
secuenciacion de sus genomas, que pasaria con las muestras que donaran, los riesgos y las
implicaciones éticas de estos estudios de la genética humana.

Por ejemplo, los datos obtenidos por el Proyecto 1000 Genomas son de dominio publico y son
utilizados por cientificos alrededor del mundo para estudios de genética humana. ¢ Podria alguien
usar la informacién genética de los participantes para identificarlos? La respuesta es que no. Una
de las prioridades del Proyecto 1000 Genomas es proteger la privacidad de los participantes.
Este proyecto no recoge informacion que identifique a los participantes (como el nombre o
direccion) y luego de ser recogidas las muestras de sangre reciben un codigo que hace
virtualmente imposible que se identifique a quien pertenece.

Gracias a la participacion de voluntarios boricuas, Oleksyk, Martinez Cruzado, Dutil y sus
colaboradores han encontrado miles de variantes genéticas especificas a los puertorriquefios. En
un futuro cercano este equipo de investigadores, y otros alrededor del mundo, podran utilizar
esta informacién genética para explicar la prevalencia e incidencia de enfermedades y la
respuesta a sus tratamientos entre los boricuas. “La base de datos genéticos de los
puertorriquefios es un recurso muy valioso para estudiar los origenes de los puertorriquefios de
hoy en dia. Entender la diversidad genética boricua nos ayudara a desarrollar y aplicar la
medicina personalizada a nivel local”, culmind Oleksyk.

En el proximo articulo de esta serie aprenderas mas sobre los descubrimientos que han realizado
Oleksyk y colegas sobre los ancestros de los puertorriquefios.

La autora es Directora de Programas de Alcance Comunitario en el Departamento de
Bioestadisticas de la Universidad de Washington y miembro de Ciencia Puerto Rico (
www.cienciapr.org ).
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