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MED'C'NA YGENETICA
Carlos Alberto Cañas Dávila - lnternista Reumatólogo

Fundación Valle del Lili

Lh EDITORIAL

El 28 de febrero de 1953 James Watson y Francis Crick
anunciaron el hecho más importante y significativo del
siglo XX en el campo de la biologia y la medicina, el
descubrimiento de "la doble hélice". "Hemos descubierto
el secreto de la vida", manifestaron al informar en un
bar de Londres sobre su hazaña(Inglaterra). Sin embargo,
la trascendencia de este hecho era mucho mavor v sólo
sería entendida con el paso de los años.

E l  ADN cons t i tuyé  en  té rminos  s imp les  " las
instrucciones" para formar un nuevo organismo a imagen
y semejanza de sus proggnitores. Es igualmente el
encargado de regular todo el proceso de síntesis de
proteínas a través de los procesos de transcripción
(formación de ARN a partir de ADN) y traducción
(formación de proteínas a partir deARN), que finalmente
culminan en la fabricación de tejidos, la reparación de
los mismos y la definición de las funciones especializadas
de los diferentes órganos.

Contiene además la información que predispone a una
persona a desarrollar ciertas enfermedades o a protegerla
de ellas. En él se encuentran "impresas" todas las
características propias del individuo, incluso determina
aspectos de la personalidad y el carácter.

La molécula de ADN cabe enrollada en el núcleo de
una célula, la cuál es imperceptible para el ojo humano.
Sin embargo, si pudiéramos desenrollarla alcanzaría una
longitud aproximada de dos metros debido a que contiene
una secuencta tntnterrurnpida dc 3.000 mil lones de FIGURA l '

" f ichas" f lamadas bases ni trogenadas (ver tcxto).  Es.qtrento de uncl célule somática, c londe se aprecia el
nucleo, el citoplo.smo con su,\ organelas, entre las que

Si definiéramos la genética cor-no la "ciencia que trata se encLrenÍrun lcts ntitocondt'icts, v la mentbt'ena celulur
de la reproducción, la herencia, la variación y el conjunto qLte las envuelve.

La Fundación Valle del Lili es una institución privada sin ánimo de lucro que pertenece a la comunidad; organizada para ofrecer
serv ic ios  de  sa lud  de  a l ta  tecno log ía  a  todas  las  personas s in  d is t ingo de  su  cond ic ión  soc io -económica .

de fenómenos y problemas relativos a la descendencia"
podríamos decir que ésta se resume en tres letras:ADN.
En la presente Carta de la Salud se hace una revisión
sencilla y práctica sobre la genética y sus aplicaciones
actuales. Cabe anotar que el entendimiento de esta
ciencia apenas comienza y aunque hoy en día se tienen
las bases y el conocimiento para el desarrollo de adelantos
científicos relevantes, sus implicaciones futuras pueden
resultar sencillamente inimasinables.

Carlos Serrano Reyes
Internista-Alergólogo
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MEMBRANA CELULAR

MITOCONDRIA



,NTRODUCC'ON

El  cuerpo humano está compuesto de var ios
S ISTEMAS como e l  ne rv ioso ,  e l  d iges t i vo ,  e l
respiratorio, el cardiovascular, el genitourinario, e1
endocrinológico o el musculoesquelético, cada uno
de los cuales cumplen func iones d iversas.  Cada
sis tema está compuesto ¿e ÓnCeNOS; así  por
ejemplo el sistema endocrinológico lo está por los
que producen diferentes t ipos de hormonas, como
son la  h ipóf is is ,  la  t i ro ides,  la  parat i ro ides,  las
suprarrenales, el páncreas, entre otros. A su vez los
órganos están compuestos por  TEJIDOS, que se
componen  ¿e  CÉ t -U IAS  espec ia l i zadas  l as
cuales se sost ienen por  una red de est ructuras
complejas que le sirven de soporte y de medio de
comunicación entre el las.

Las cé lu las son la  unidad v iv iente más s imple.
Nosotros a l  igual  que los animal , -s  super iores y
las p lantas estamos cof fpuestos por  rnú l t ip les
cé lu l as ,  y  nos  l l amamos  ORGANISMOS
MULTICELULARES. Otras especies como las
amebas,  o  e l  P lasmodium (microorganismo que
ocas iona  e l  pa lud i smo) ,  es tán  compues tas
de  una  so la  cé lu l a ,  y  se  denominan
ORGANISMOS UNICELULARES.

Los espermatozoides (producidos en el testículo),
y  l os  óvu los  (p roduc idos  en  e l  ova r io ) ,  se

denominan CÉLULAS SEXUAI-ES,  y  e l  resto
de cé lu las que conf iguran los ot ros te j idos del
cuerpo, cÉlt; las sOMÁTICAs.

Las cé lu las están compuestas por  un NÚCLEO
y  un  C ITOPLASMA,  y  es tán  envue l t as  en
una  membrana ,  l a  MEMBRANA CELULAR
(ve r  F IGURA I  ) .  E l  c i t op lasma  es  un
gran laborator io ,  donde se fabr ican múl t ip les
sustancias,  y  se t rasmi te in formación que v iene
desde el núcleo hasta la membrana celular que a
su  vez  l a  exp resa  y  t rasmi te  a  o t ras  cé lu las ,
o  i n f o rmac ión  que  l l ega  a  l a  membrana
celu lar  procedente del  medio exter ior ,  como
puede ser de otras células.

L-.rl ADN. GENES Y GENOMA
I

En el  núcleo se encuentran los l lamados ÁCIOOS
NUCLEICOS,  uno de  los  cua les  l lamado ÁCIOO
DESOXIRRIBONUCLEICO (ADN), está compuesto
p o r  d o s  t i r a s  m u y  l a r g a s  d e  c o m p o n e n t e s
n i t r o g e n a d o s ,  l l a m a d o s  B A S E S  N I T R Ó G E N A S
(guanina, adenina, t imina y ci tosina) que se si túan
una tras otra en un orden o SECUENCIA específica
que determina, al igual que los "bites" en un sistema
digital, la información de cómo deben estructurarse
cada uua de las proteínas que componen el organismo
( v e r  F I G U R A  2 ) .  U n a  s e c u e n c i a  d e  b a s e s
nitrogenadas específ ica que guarda la información
de una pro te ína  en  par t i cu . la r  se  le  deno ln ina  un
GEN.  E l  ADN humano es tá  compuesto  de  3 .000
mi l lones  de  bases  n i t rogenadas que cont ienen la
i n f o r r n a c i ó n  g e n é t i c a  d e  3 0 . 0 0 0  g e n e s .  E s t a
i n f o r m a c i ó n  t a m b i é n  s e  d e n o m i n a  C Ó O I C O
GENÉTICO, cuya secuenciación fue lograda a través
de l  PROYECTO GENOMA HUMANO.  donde
intervinieron var ios laborator ios especial izados del
mundo.

BASE
NITROGENADA

Guanina

FIGUR,  2.
E.structurct del ADN, donde se aprecian las bases
nitrogenadas distribuidas en una doble cadena con
una complementación definida: Timina (T) con Adenino
(A) y Guanina (G) con Citocina (C).

Citocina
Aden ina



El genoma contiene la información necesaria para
e l  desar ro l lo  embr ionar io ,  e l  c rec imien to ,  las
diferentes funciones de los sistemas, la reproducción,
hasta información de enfermedades como el cáncer
y el envejecirniento. Esa gran tira de ADN, se divide
y  s e  c o m p a c t a  e n  e s t r u c t u r a s  l l a m a d a s
C R O M O S O M A S .  E n  l a s  c é l u l a s  s o m á t i c a s  l o s
cromosomas v ienen en  "pAres" .  E ,n  e l  caso de l
humano las células somáticas poseen 23 pares de
cromosomas, es decir  46 cronlosomas. Cuando se
es tud ian  los  c romosomas de una cé lu la ,  es tos  se
separan en el  laborator io y se distr ibuyen según su
t a m a ñ o  c o n f i g u r á n d o s e  l o  q u e  s e  l l a m a  u n
CARIOTIPO (ver FIGURA 3).  Hay enferrnedades
donde se altera en forma característica el cariotipo,
como por ejemplo en el  SÍNDROME DE DOWN,
donde el  individuo t iene 47 crornosomas porque el
cromosoma 2l se presenta tres veces.

Las células sexuales (óvulo o espermatozoide) poseen
solamente 23 cromosomas. De este modo, cuando
se unen mediante la fecundación, se forma una célula
somática con 23 pares de cromosomas. Esta nueva
célula o HUEVO, qu€ posee infbrmación genét ica
recombinada mitad del padre y mitad de la madre,
se divide inf lnidad de veces, y dada Ia información
genét ica ,  en  cada d iv is ión  se  va  espec ia l i zando o
diferenciando hasta tbrmar los diferentes teiidos y

órganos con sus respect ivas funciones.
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FIGURA 3.
Cariotipo humano, donde se aprecian 23 pares de
cromosomas. I'lote que el par 23 está conJigurado por
un cromosonta grande denominado "X" y otro pequeño
denominado "Y". Esta es laforma de un cariotipo de
hombre. En la mujer el par 23 estáformado por dos
"X". Así se dice que el hombre es XYy la mujer XX.
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Parte de la revolución cientí f ica del momento es la
pos ib i l idad  de  cu l t i var  las  cé lu las  p r im i t i vas  o
embrionarias, las cuales son PLURIPOTENCIALES,
es decir, están en potencia de diferenciarse a cualquier
t ipo  de  cé lu la .  También  se  l laman CÉI .ULAS
M A D R E  P L U R I P O T E N C I A L E S ,  l a s  c u a l e s  s e
pueden modif icar genét icamente (¡ incluyéndole o
inact ivándole diversos genes!),  y generando células
nuevas con una información diferente. Se podría en
esta forma manipular células embrionarias en un
laborator io para corregir  un defecto genét ico, es
decir  el  cambio de una base ni trogenada o de un
gen, que altera a su vez'Ia información parala síntesis
de alguna sustancia necesaria en el  organismo, y
c u y a  e x p r e s i ó n  e n  e l  i n d i v i d u o  s e  d e n o m i n a
ENFERMEDAD O TRASTORNO GENÉTICO.
Luego de corregido el  defecto en dicha célula, ésta
en forma de huevo o ya de EMBRIÓN (compuesto
d e  v a r i a s  c é l u l a s  q u e  s e  h a n  d i v i d i d o  e n  e l
laborator io),  se implanta en el  útero materno, para
que se desarrolle un irrdividuo normal. También se
podrían cultivar células con características específicas
de un órgano, las cuales serían útiles para reemplazar
tejidos dañados. Todo esto hace parte de la llamada
INGENIERÍe CENÉUCA. que traerá en el futuro
s e g u r a m e n t e  m u c h a s  s o l u c i o n e s  a  p r o b l e m a s
médicos, sin dejar de plantear discusiones de carácter
ét ico de toda índole.

El conocimiento y estudio de las secuencias genéticas
que posee la doble cadena de bases nitrogenadas del
ADN,  as í  como la  de  o t ros  ác idos  nuc le icos  que
poseen solamente una cadena de bases nitrogenadas,
los ÁCloos RIBONUCLEICOS o ARNs, sirven a
l o s  B I Ó L O G O S  M O L E C U L A R E S  ,  p a r a  e l
diagnóstico de diversas enfermedades como el cáncer,
infecciones, trastornos genét icos o inmunológicos,
entre otras.

Si observamos la FIGURA 4, donde se esquematiza
un óvulo y un espermatozoide, podemos ver que el
ó v u l o  e s  g r a n d e  y  q u e  p o s e e  u n  c i t o p l a s m a
abundante, en cuyo interior hay diversas estructuras
l lamadas ORGANELAS,  que t ienen d i fe ren tes
funciones necesarias parala vida. Unas de dichas
organelas se llaman MITOCONDRIAS, estructuras

APLICAC'ONES ACTUALES
tA GENETICA



muy complejas que tienen que ver con el desarrollo
y consumo de energía y que poseen una forma de
ADN propio, diferente al del núcleo, llamado ADN
MITOCONDRIAL. Los espermatozoides tienen un
citoplasma muy pequeño y no poseen mitocondrias
dentro de é1, por lo tanto, en el momento de unirse
al  óvulo no apor tan la  in formación genét ica
mitocondrial del padre. Así, el ADN mitocondrial
só lo es apor tado por  la  madre,  ten iendo unas
secuencias de bases nitrogenadas específicas, útiles
para la identif icación de patrones famil iares o
rac ia les.  Recientemente v imos como se d i luc idó
con facilidad el linaje familiar de Emmanuel, hijo
de Clara Rojas a través de esta técnica.

El ADN nuclear también es útil para el
estudio de paternidad o de la identiJicación
de delincuentes o cadáveres, estudiándose
alganas secuencias especfficas propias de
cadu individuo. Estos aspectos los estudian
los GENETISTAS FORENSES.

Como puede verse  la  GENÉTICA,  es  dec i r  la
c ienc ia  que es tud ia  los  genes y  la  base de  la
herencia, tiene múltiples aplicaciones en la medicina,
su desarrol lo es vert iginoso, y hace parte de la
forma cómo evoluciona y evolucionarála civllización
humana.

ry
ESPERMATOZOIDE

Mitocondria Citoplasma

OVULO

FIGURA 4.
Aprecie el tamaño del óvulo comparado con el espermatozoide. El óvulo
posee un citoplasma abundante donde se encuentran las mitocondrias. Los
espermatozoides no tienen mitocondrias en su cabeza (que es la parte que
penetra en el óvulo). Así, solamente las madres les pueden transmitir a sus
hijos el ADN mitocondrial.
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Los conceptos y opiniones contenidos en los artículos de la Carta de la Salud, corresponden únicamente al de los autores y editorialistas.
Esta publ icación pretende mejorar su información en temas de la salud en general.  Las inquietudes que se relacionen

con su salud personal, deben ser consultadas y resueltas con su médico.
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