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El interés de Bosques es estudiar la anemia diseritropoyética congénita tipo 1 (ADC1).
(Suministrada)

Uno de mis cuentos favoritos de la mitología griega es el de Sísifo. Según la leyenda, Sísifo se
pasó de listo y los dioses lo castigaron a empujar una pesada roca hasta el tope de una montaña,
para esta rodar de nuevo hacia el valle, para ser empujada cuesta arriba, y así sucesivamente
para siempre.

El cuerpo de casi todos los animales vertebrados tiene una proteína que parece que le dieron el
mismo castigo que a Sísifo. Esta proteína es la hemoglobina y es una de las componentes
principales de los eritrocitos, las células rojas en la sangre.

Usando la hemoglobina, los eritrocitos transportan oxígeno desde los pulmones hasta todas las
células del cuerpo para sus procesos metabólicos y transportan parte del bióxido de carbono
hasta los pulmones para ser exhalado, capturando más oxígeno y regresando a las células, y así
sucesivamente.

Este proceso funciona sin prisa ni pausa en las personas saludables. Pero existen condiciones
de salud que afectan este proceso y ponen en riesgo a algunas personas. Una de estas
condiciones se llama anemia y es causada por la falta de células rojas (o que éstas no funcionen



correctamente). Esta condición afecta a millones de personas en Puerto Rico y los Estados
Unidos.

Dado que algunos tipos de anemia corren en familias, muchos científicos piensan que es
importante entender la genética detrás de la anemia para poder combatirla mejor. Uno de estos
científicos es la boricua Linette Bosques, candidata doctoral en el Programa de Biología Celular
de la Universidad Yale. Junto a su mentor (Dr. Gary M. Kupfer) y a otros colegas, este equipo de
investigadores estudian cómo atacar la anemia usando terapias genéticas.

El interés de Bosques es estudiar la anemia diseritropoyética congénita tipo 1 (ADC1). Este tipo
de anemia es una condición genética bastante rara, ya que surge sólo cuando cada padre tiene
una copia del gen recesivo CDAN1 y el niño o niña tiene la mala suerte de heredar dos copias.
Esta condición causa que las células rojas en la sangre sean más grandes de lo normal y estén
deficientes en hemoglobina, lo que hace que no funcionen correctamente y transporten el
oxígeno de manera ineficaz.

Otra complicación clínica asociada con la anemia ADC1 es la acumulación de hierro. El hierro es
necesario para la formación y función de las células rojas, ya que es en la sección de la
hemoglobina donde está el átomo de hierro donde se acomodan el oxígeno (de ida hacia el
cuerpo) y el bióxido de carbono (de regreso a los pulmones). Demasiado hierro en la sangre
puede ser tóxico para el cuerpo.

En la anemia ADC1, el cuerpo busca la manera de compensar por la falta de células rojas
funcionales y aumenta la producción de las mismas. Esto ocasiona la absorción de hierro en
exceso para la producción exagerada de las células rojas que no funcionan correctamente;
convirtiéndose en un ciclo vicioso.

Para entender por qué el cuerpo no puede producir células rojas del tamaño y forma correctos,
Bosques y sus colegas establecen modelos genéticos con células humanas que pueden ser
manipuladas e inducidas a convertirse en células rojas parecidas a las de los pacientes con
anemia ADC1.

Usando técnicas de secuenciación genética para comparar qué genes se activan en células
saludables o anémicas, eventualmente los científicos podrán identificar genes con roles
esenciales en la producción de las células rojas y en la regulación de hierro en el cuerpo. La
esperanza es que, en un futuro, se descubran terapias genéticas personalizadas que logren
activar los genes correctos o apagar los genes que producen células rojas deformes.

El autor es Catedrático Asociado en Física y Educación Científica en Morehead State University y
es miembro de Ciencia Puerto Rico (www.cienciapr.org [4]).
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