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Estamos encantados de traerles una nueva forma de
difusidén cientifica a todos nuestros lectores: el
iperiodismo cientifico!

Muchos aspectos fundamentales de la ciencia son
incomprendidos y no pueden llegar a todo tipo de
audiencia, por eso nosotros utilizaremos este recurso
para llegar a todo publico, desde profesionales
especialistas hasta estudiantes de colegio interesados
en ampliar sus conocimientos en esta area
apasionante que es la genética.

Fortalecer relaciones inter-generacionales a través de
una transmisidén dinamica de conocimientos, permite
crear vinculos en la sociedad cientifica y fortalecer el
progreso e innovacion.

La destreza de expertos es crucial para el avance de
la ciencia, pero la informacion y formacion a jévenes
es potencial para la construccidn y preparacion de un
futuro.

Para este boletin nimero 1 les hemos preparado
articulos de expertos sénior y jovenes estudiantes
que nos hablan de temas fascinantes con una vision
reflexiva.

También queremos destacar que en este mes se
celebra el aniversario de una destacada bioquimica,
premio nobel en medicina: la Dra. Elizabeth
Blackburn quien contribuy6 en el descubrimiento del
envejecimiento celular. En conmemoracion a este
evento hemos entrevistado a la Dra. Noemi Tirado



que nos cuenta los avances en esta area.

No queriendo olvidar a los mas jovenes, lanzamos un
juego cientifico que trata de incentivar y premiar el
interés por la ciencia.

Agradecemos a las personas que contribuyeron a que
se publique el primer nimero del boletin y les
anunciamos que el siguiente nimero sera publicado
en el mes de mayo del 2024.

Dra. Jenny Telleria Univ. Laura Peiia Carballo
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| WORKSHOP DE GENETICA HUMANA

investigacion, desarrollo y aplicacion

27-29 de octubre del 2022
AULA MAGNA DE LA UNIVERSIDAD PRIVADA DE SANTA CRUZ (UPSA)

Dentro de las actividades de la Sociedad Boliviana de Genética Humana
(SoBoGenH) se llevd a cabo el II Workshop de Genética Humana:
Investigacion, Desarrollo y Aplicacion en la ciudad de Santa Cruz de la Sierra,
los dias 27, 28 y 29 de octubre del afio 2022.

Se tocaron temas de Genética Médica y Bioética, Genética Reproductiva,
Genética Forense y Toxicologia, Inmunogenética, Oncogenética y Genética
de Microorganismos.

Asi mismo se impartieron dos cursos: uno de Protedomica y otro de
Metagenomica.

||W0ka ~ ENMMA

_ i\ ¥
Investigadora Francia - IRD - PUCE
Jenny Telleria, P )

btuvo su Doctorado en el campo de la Genética de
porla Universidad Montpellier. Francia. Trabaja como

en la Unidad | mgpdel Institut de Reserche pour le
ndadora iacmal vicepresid

Dfs

(5)-= ,
Los resumenes del Workshop fueron publicados en la Revista Ciencia y
Cultura Crucena de la ANCB-SC, Afio 4, N° 4.
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La Sociedad Roliviam de Genétics Humas
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La directiva de la SoBoGenH nombré al Dr. Michel Tibayrenc como Miembro
Honorario Vitalicio de la SoBoGenH el 20 de enero de 2023. Quedando a su
interés para la participacion en las carteras de “Comité cientifico” y
“Relaciones internacionales”.

El Dr. Michel Tibayrenc nos presentara en el siguiente numero un extracto
de su libro “Lo que nos hace humanos”.
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SARS-COV-2, EL VIRUS QUE LLEGO PARA QUEDARSE

Esdenka Perez Cascales

Laboratorio de Diagndstico e Investigacion BIOSCIENCE SRL., Santa Cruz, Bolivia.
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-7354-5499

En diciembre del afio 2019, en la ciudad de Wuhan, China, se detectaron
personas que presentaban sintomas de neumonia ocasionados por un virus
desconocido que pertenece al género Betacoronavirus los cuales se conoce
que infectan a mamiferos sobre todo murciélagos, este virus fue llamado en

ese entonces como 2019-nCoV.

Actualmente lo conocemos
SARS-CoV-2 y  produce
enfermedad COVID-19, la cual
presenta sintomas similares a la
Influenza o gripe pero que en las
personas con enfermedades de base y
de la tercera edad, progresa
rapidamente a formas mads graves con
afectacion pulmonar irreversible y
ocasiona la muerte si no son tratados a
tiempo.

como
la

En los inicios de la Pandemia sobre
todo durante la primera y segunda ola
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Figura 1. Variantes de SARS-CoV-2
(extraido de “Diversidad gendmica
en SARS-CoV-2: Mutaciones y variantes).




hemos visto la agresividad del virus, mas virulento y mortal por lo que
llegaron a fallecer miles de personas en todo el mundo sin importar el sexo,
edad y condiciones de salud, esto debido a que no poseiamos defensas en
nuestro cuerpo para combatir a este nuevo virus. A medida que pasaron los
meses y que el virus fue cambiando y acumulando mutaciones en su codigo
genético, dio como resultado la aparicién de variantes (Alfa, Beta, Gamma,
Delta, Epsilon, Eta, Iota, Kappa, Lambda, Omicron, Zeta, Mu) (Figura 1),
adaptandose a las nuevas condiciones como las fuertes medidas de higiene,
restricciones, tratamientos y sobre todo las vacunas permitieron que el virus
cambie en su comportamiento, haciéndose en algunos casos mas contagioso,
pero menos virulento y mortal, se espera que sigan surgiendo nuevas variantes
de SARS-CoV-2, algunas apareceran y desapareceran, mientras que otras
seguiran propagandose y podrian reemplazar las variantes anteriores
“competencia viral” (Figura 2).

El SARS-CoV-2 ahora convive con nosotros,
se ha convertido en un virus respiratorio
estacional al igual que el virus de Ia
Influenza, el virus Sincitial Respiratorio y
otros virus que aparecen en las estaciones de
otofio e invierno, sin embargo, seguird siendo
un riesgo para las personas que no estan
vacunadas y estas a la vez servirdn como
medio de incubacidon para la aparicion de
nuevas variantes. Se puede decir que hemos
vencido al SARS-CoV-2, pero no estamos
Figura 2. Estructura del libres de que vuelva a ocurrir otra pandemia,
virus SARS-CoV-2. . s o
de hecho, ocurrira. La pregunta es ;cuando?
(Quién sera el nuevo protagonista?, quizas otro virus respiratorio de origen
zoonoético, (Influenza Aviar AHSN1?. La vigilancia epidemioldgica y
genomica debera ser constante y oportuna.

Referencias
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Ayala, Edward, de Leon Delgado, Joel, & Pareja Cruz, Arturo. (2020). Pruebas diagndsticas
para COVID-19: la importancia del antes y el después. Horizonte Médico (Lima), 20 (2),
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Contacto:
Email: esden.biogen@gmail.com

CASCALES

Bidloga con postgrados en Gestion y Acreditacion de
Laboratorios, Educacion  Superior, Biologia Molecular,
Microbiologia Clinica y Doctorante en Ciencias de la Salud,
Presidente de la SOBOGENH, Fundadora y Vicepresidente de la
SBBM, Fundadora y Presidente de la ABMG-SC, Past-Presidente
del Consejo de Investigaciones Cientificas de la ANCB-SC,
Miembro de la OWSD, CAMEBOL, COLBIOCRUZ, Museo de
Historia Natural Alcide d"Orbigny. Experiencia € investigacion en
Biologia Molecular, Microbiologia Clinica y Entomologia Médica,
enfocado al diagnéstico y caracterizacion molecular de
microorganismos patbgenos.



EL PUEBLO MAYA QUE NO PUEDE ESCUCHAR, UN MISTERIO
MAS EN LA GENETICA HUMANA

Anette Herndndez Andrade

Chican es un poblado maya perteneciente al estado de Yucatan, México. Este
pueblo tiene una condicidn unica en el mundo. Chican es la comunidad con el
mayor numero de sordos en la Peninsula de Yucatén, con alrededor de 2.36 %

habltantes con esta cond1c1on (Escobedo Delgado, 2012). Ante este panorama

Figura 1. A la izquierda Don Dolores
conversando con lenguaje de sefias, a la derecha
su Tio Teo. Chican, Yucatdn, México. Fotografia:

Maribel Pacheco, 2017 (Le Guen, O. 2018).

" mayoria de
& relacionados filialmente entre ellos.
! Un indicio crucial es la presencia de

los habitantes de Chican han
desarrollado su propia Lengua de
Sefias Maya Yucateca en respuesta al

" nacimiento de personas sordas (Le

Guen et al., 2021). (Figura 1).

Chican o el también conocido como
“pueblo sordo” fue fundado por
miembros de una sola familia y la
los habitantes estan

individuos con dos apellidos idénticos
(Colli Colli), lo que indica que sus
padres y madres estan relacionados de
cierta forma, ademds se ha reportado
el nacimiento de mas de un hijo sordo
procedentes de una pareja de padres
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sordos. La sordera se ha registrado en un rango que va de los 16 a los 84 afios
cubriendo al menos 3 generaciones en la comunidad (Le Guen et al., 2021).

Ante estos hechos se han sugerido hipotesis que la sordera en la poblacion de
Chican puede ser de origen genético causada por la consanguinidad (Dikyuva
et al., 2012). Pero no se han consolidado investigaciones cientificas sobre la
naturaleza genética de su sordera. Sin embargo, existen antecedentes en otras
partes del mundo donde se ha reportado que en efecto una condicidén como la
sordera puede tener correlacion entre la presencia de mutaciones en genes
especificos y la consanguinidad de los individuos.

Las sorderas se pueden clasificar genéticamente en dos tipos; 1) la sordera
sindromica y 2) no sindrémica (Faundes et al., 2012).

La sordera sindrémica es aquella asociada con malformaciones del oido
externo u otros érganos por ejemplo este es el caso en una poblacién en China
donde se estudié a individuos con parientes sordos y la relacién entre el
genotipo SLC26A4 que causa que el acueducto vestibular del oido se agrande
presentando cierto grado de sordera, se concluyd que pudiera existir una
correlaciéon entre el genotipo SLC26A4 y la presencia de ciertos grados de
sordera, ademas de detectar otras mutaciones (c.1174A >T, ¢.919-2A > G)
que pudiera estar relacionada con una pérdida auditiva retardada y la
progresion de la misma (Yu et al., 2023).

La sordera no sindromica se clasifica segiin su patrdn de herencia recesivo o
dominante y ligado al cromosoma X (cromosoma sexual). Por ejemplo, un
estudio en Chile menciona que, gracias a los avances en genética molecular, se
han podido identificar 76
genes en total, solo
considerando la sordera no
sindromica, de los cuales 42
tienen herencia de autosomas
recesivos, 25 de autosomas
dominantes, 2 ligados al
cromosoma X <y 7
mutaciones en ADNmtl8,
confirmando que la

consanguinidad pudiera Figura 2. Reunion de los sordos de Chican. Chicdn,
aumentar la probabilidad de Tixmehuac, Yucatdan. Fotografia: Maribel Pacheco, 2017.
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presentar sordera a causa de estas mutaciones heredables (Faundes et al., 2012).

A pesar de todos los datos mencionados previamente la causa de la sordera en
Chican sigue siendo un misterio que probablemente solo la genética humana
podra develar.

Referencias
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insights, 313-344.
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Languages in Village Communities: Anthropological and Linguisitic Insights, edited by
Ulrike Zeshan and Connie de Vos, 377-80.

Faundes, V., Pardo, R. A., and Taucher, S. C. 2012. Genética de la sordera congénita.
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Actualmente cursa el doctorado en co-tutela entre la Universidad
7 Auténoma de Yucatan y el Instituto SupAgro Montpellier Francia
! con una beca otorgada por el Instituto Francés de Investigacion

para el Desarrollo Sustentable (IRD). Su linea de investigacion
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% rurales desde un abordaje genético molecular.

Contacto:
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Luminiscencia positiva . Foogrfl'a realizada por personal del IDIF
(LAS MANCHAS DE SANGRE SE PUEDEN ELIMINAR?
E Palenqueé’; E. Alcald’ y E. Espinoza’.

! Peritos del Instituto de Investigaciones Forenses

En una escena de sucesos, en un posible delito con derramamiento de sangre,
el autor o autores pueden limpiar las manchas de sangre con lo que encuentren
a la mano (pero, es eso efectivo?

Recordemos que el hierro del grupo hem de la hemoglobina de la sangre
puede ser visualizada por reacciones de quimioluminiscencia, aun si la sangre
esta “limpiada” o modificada por el transcurso del tiempo.

Usamos el revelador de sangre BLUESTAR FORENSIC®, que produce una
luminosidad-quimica azul muy brillante y nos permite detectar los restos de
sangre en la escena de los hechos. El modo de empleo de esta deteccion es por
atomizacion del Iluminol (reactivo principal del kit BLUESTAR
FORENSIC®), sobre el lugar donde se sospecha que se limpio la sangre.

El ensayo consistio en dejar caer unas gotas de sangre de un donante (con
previo consentimiento) sobre una superficie lavable, formando asi 3 manchas
separadas que se limpiaron con diferentes agentes quimicos. La primera
mancha se limpi6 con hipoclorito de sodio al 2%, la segunda con etanol al
70% vy la tercera mancha con etanol al 96 %, ademas se prendid fuego con un
encendedor y se dejo la llama durante cinco minutos (Fotografia A).




Se oscurecid el lugar, se pulverizo con el reactivo sobre la superficie donde
estaba presente la sangre y se sacaron fotos a diferentes tiempos de
exposicion, utilizando una cémara que emite luz led lo que permite la
visualizacion de la substancia luminiscente.

Pudimos observar la luminiscencia en los lugares “limpiados” con etanol 70%
y 96% (manchas 2 y 3) pero no asi en el lugar “limpiado” con hipoclorito de
sodio (mancha 1). (Fotografia B).

Mancha1

e

Fotografia A:
Mancha? Lugar donde llego la sangre y
se limpio con: Hipoclorito de
sodio (mancha 1), etanol 70 %
(mancha 2) y etanol 98 % mdis

|_—

| Mancha3

Mancha1
/

fuego (mancha 3).

Fotografia B:

Quimioluminiscencia emitida
(mancha 2 'y mancha 3).

Fotografia de personal de Criminalistica del IDIF.

Entonces nos preguntamos ;sera el hipoclorito de sodio el mejor limpiador?
para responder a esa pregunta se tomaron muestras con hisopos en los 3
lugares y se realizaron estudios genéticos. Estos estudios parten con la
extraccion (a partir de cada hisopo), purificacion y cuantificacion del ADN,
seguido por una amplificacién por una PCR multiplex (kit Globalfiler IQC)
que permite identificar diferentes marcadores genéticos, entre los cuales esta
la Amelogenina, conocida también como “gen sexual” y a pesar de estar



presente en ambos sexos, es facilmente diferenciable por presencia/ausencia
de bandas. Lo que nos permite identificar el sexo del donante.

Los resultados son presentados en la siguiente tabla

COMPARACION DE AGENTES FiSICOS Y QUIMICOS UTILIZADOS
Y LA OBTENCION DEL PERFIL GENETICO

CODIGO TIPODE SANGRE ESPECIE ACCION FISICA PERFIL

MUESTRA Y QUIMICA GENETICO
Inefieciente para
002/23 il ooRS + determinar GRS CEORITS PARCIAL
(mancha 1) : AL 2%
especie
HISOPO ALCOHOL
003/23 e 2) + Humana AL 70% COMPLETO
HISOPO ALCOHOL AL 96%
004/23 a3 + Humana Y PRENDIENDO COMPLETO

En conclusion, para hacer visible lo invisible, la luminiscencia es un elemento
de mucha ayuda que nos permite la deteccion de sangre en lugares “dichos”
limpios, gracias a la luminiscencia emitida.

Cuando se recurre a un analisis genético, la sensibilidad aumenta y la
informaciéon se complementa. Pero cuando la mancha no es visible, la
dificultad estard en la toma de muestra, en el lugar preciso donde estuvo
presente la sangre.

En todo caso son técnicas de mucha ayuda para los profesionales que trabajan
en el area forense.

Agradecimientos
A Criminalistica del IDIF La Paz: K. Lazarte, C. Zarate, D. Chacon y R. Saravia.
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Administracién Pedagdgica del Aula en Educacién Superior’
realizado en el Centro Psicopedagdgico y de Investigacion en
Educacién Superior (CEPIES) de la Universidad Mayor de San
Andrés.

ELIZABETH JIMENA ALCALA ESPINOZA

Contacto:
Email: jeliales@gmail.com

Licenciada en Bioquimica, Mencion Genética, Facultad de Ciencias
Farmacéuticas y Bioquimica. Universidad Mayor de San Andrés.

Master en Genética y Antropologia Forense (Universidad de
Granada Espafia) y Salud Publica/Epidemiologia (Universidad
Siglo XX).

Especialista en Investigacion Criminal - Escuela de Fiscales de la
Fiscalia General del Estado Plurinacional de Bolivia.

Actualmente, Encargada del departamento de Genética Forense
en el Instituto de Investigaciones Forenses.

EDY JAVIER ESPINOZA ARINEZ

|

(e

M X A\\\\

Contacto:

Bioquimico, Perito en Biologia Forense del Instituto de
Investigaciones Forenses, Experto Universitario de Analisis
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RECORDANDO A LA PREMIO NOBEL “ELIZABETH BLACKBURN”
QUE NACIO EL MES DE NOVIEMBRE HACE 75 ANOS

iMES DE PUBLICACION DE NUESTRO BOLETIN!

Elizabeth Blackbum es una bioquimica australiana-estadounidense conocida por su
trabajo pionero en la investigacion de los telémeros y la enzima telomerasa. Nacié el
26 de noviembre de 1948 en Hobart. Tasmania, Australia.

Blackburn es profesora de biologia y fisiologia en la Universidad de California en San
Francisco (UCSF) y fue galardonada con el Premio Nobel de Fisiologia o Medicina en
2009, junto con Carol W. Greider y Jack W. Szostak, por el DESCUBRIMIENTO DE
COMO LOS TELOMEROS Y LA TELOMERASA PROTEGEN LOS CROMOSOMAS.

Su investigacién y contribuciones han tenido un impacto significativo en nuestra
comprensién de la biologia celular y el envejecimiento y su trabajo continta
inspirando a futuras generaciones de cientificos.

ENTREVISTA CON LA DRA. NOEMI TIRADO

Docente investigadora
emérito de la Universi-
dad Mayor de San
Andrés, Jefe de la
Unidad de Genética
Toxicologica. Actual
presidenta de la Asocia-
cién Latinoamericana de
L. Mutagénesis, Carcinogé-
» nesis y Teratogénesis
Ambiental (ALAMC-

NS TA). Miembro del
comité ejecutivo de la IAEMGS Es coordinadora e investigadora principal de
proyectos con colaboracion de Suecia, Francia y otras en las areas de Toxico-
logia Ambiental y Genética Toxicoldgica: exposicion a plaguicidas, metales
pesados y otros contaminantes ambientales; ademas es conferencista invitada
en congresos nacionales e internacionales. Ha recibido varios premios nacio-
nales e internacionales.




¢PODRiA EXPLICARNOS EN POCAS PALABRAS L0 QUE ES EL

ENVEJECIMIENTO CELULAR Y CUALES SON SUS CAUSAS?

El envejecimiento celular es un proceso natural causado
por agentes externos e internos, como el dafio celular, el
stress oxidativo, etc. Los telomeros son cruciales para la
estabilidad gendémica y desempefian un papel importante
en la regulacidon del envejecimiento y la prevencion de
enfermedades asociadas a la edad.

Las células tienen un ciclo de replicacidn, pero en cada
ciclo se va perdiendo progresivamente las partes extremas
de los cromosomas denominados telomeros.

Las células pierden, de forma irreversible, la capacidad de
dividirse. Este proceso, es conocido como senescencia
celular, o envejecimiento.

¢QUE SON LOS TELOMEROS, LA TELOMERASA

Y CUAL ES SU ROL BIOLOGICO?

Los teldmeros son regiones repetitivas de ADN ubicadas
en los extremos de los cromosomas. Cumplen varias
funciones importantes:

1. Proteccién del ADN: Los telomeros protegen los
extremos de los cromosomas de la degradaciéon y la
fusién. Sin teldmeros, podria haber pérdida de
informacion genética vital.

2. Estabilidad del cromosoma: Los teldémeros ayudan a
mantener la estabilidad estructural de los cromosomas
evitando que se fusionen entre si, lo que podria causar
dafios genéticos graves.

3. Replicaciéon del ADN: Durante la replicacion del
ADN, los telomeros permiten que se copie
correctamente la region terminal de un cromosoma.
Esto es esencial para garantizar que cada célula hija



reciba una copia completa y funcional del ADN.

4. Reloj molecular: A medida que las células se dividen,
los teldmeros tienden a acortarse gradualmente. Es asi
que los telémeros funcionan como un reloj para la
célula contando que edad tiene.

La telomerasa es una enzima especializada que
desempefia un papel clave en la conservacion de los
teldmeros. Su rol biologico principal es afiadir secuencias
de ADN repetitivas a los extremos de los telomeros
favoreciendo el alargamiento de los mismos.

El rol biologico de la telomerasa es esencial para ciertos
tipos de células, como las células madre y las células
germinales, que necesitan mantener telomeros largos para
dividirse y generar nuevas células. Sin embargo, en la
mayoria de las células somaticas del cuerpo, la telomerasa
estd inactiva o se expresa en niveles muy bajos, lo que
contribuye al envejecimiento y mayor riesgo a desarrollar
enfermedades relacionadas con la edad.

£COMO INFLUYE ESTO EN EL ENVEJECIMIENTO CELULAR?

Recordemos que el envejecimiento celular esta dado por
una inestabilidad gendmica ;qué quiere decir? Que el
acumulo de dafios genéticos tanto en el DNA nuclear
como mitocondrial provocan la senescencia celular, dicho
de otra manera, jel envejecimiento! Habiamos
mencionado que los implicados para proteger este dafio
son los teldémeros que se van acortando en cada division
celular, no obstante, la telomerasa actiia en sentido
inverso, es decir jalargandolos!

Entonces (Por qué no hacemos una terapia génica basada
en la telomerasa y asi dejamos de envejecer? Pues no es
tan facil, porque una activacion inapropiada de la



telomerasa permitiria a la célula dividirse de manera
descontrolada, convirtiéndola en inmortal, lo que
representa, el desarrollo de un cancer.

Sin embargo, las investigaciones avanzan y tal vez un dia
podamos parar el envejecimiento y con ello mejorar la

calidad de vida.

0S UN POCO DE SU TRABAJO

Respecto a las investigaciones que realizamos en la unidad
de genética toxicologica del Instituto de Genética,
utilizamos biomarcadores de exposicion de efecto o dafio
genético y de susceptibilidad genética, para evaluar la
exposicion a plaguicidas y a metales como el arsénico.

Los biomarcadores de exposicion son indicadores utilizados
para medir la exposicion de un organismo a agentes
quimicos, fisicos o biologicos. Estos biomarcadores pueden
ser moléculas, productos metabolicos o cambios en la
expresion génica que se pueden medir en muestras
biologicas, como sangre, orina, tejidos o cabello y pueden
proporcionar informacién sobre la cantidad, duracion y
frecuencia de la exposicion a un agente especifico.

Los biomarcadores de efecto son indicadores de una
alteracidon bioquimica, fisioldgica o genética, resultado de
la exposiciébn a un xenobidtico. Ponen en evidencia y
cuantifican dafios en el genoma nuclear y permiten evaluar
el potencial genotdxico de las sustancias. Los mas
ampliamente usados en programas de biomonitoreo
humano son el ensayo de microntcleos (MN), el ensayo de
intercambio de cromatidas hermanas (ICH) y el ensayo
cometa (EC).

Los biomarcadores de susceptibilidad genética son
indicadores utilizados para evaluar la predisposicion de un
individuo a desarrollar ciertas enfermedades degenerativas



o el cancer, o a sufrir efectos adversos como resultado de la
exposicion a agentes quimicos, fisicos o bioldgicos. Estos
biomarcadores se basan en variantes genéticas especificas
que pueden influir en la respuesta del organismo a la
exposicion.

En los tltimos estudios, en un intento por comprender los
mecanismos moleculares implicados en la toxicidad del
arsénico en poblaciones cronicamente expuestas de los
Andes bolivianos, medimos cuatro biomarcadores de
toxicidad. Los criterios de estos biomarcadores fueron que
estuvieran relacionados con el estrés oxidativo y/o la
funcién de los telomeros, ya que estos dos mecanismos de
accion estan relacionados con la toxicidad del metal.

Asi, para evaluar la genotoxicidad generada por exposicién
al arsénico, medimos la longitud de los telémeros en
células en divisién a través de un recuento de repeticiones
de nucleoétidos al final de los cromosomas eucariotas.

Encontramos una asociacion positiva entre ambos, es decir
entre la longitud de los telomeros y la exposicion al
arsénico, particularmente en individuos con un
metabolismo de arsénico menos eficiente.

Estos andlisis que atafian la longitud de los telomeros,
pueden ser muy utiles para identificar el vinculo entre los
telomeros y el cancer relacionado al arsénico, pero también
nos puede proporcionar informacion sobre la salud general
y el prondstico en diferentes contextos clinicos.
Permitiéndonos de esta manera, minimizar la posibilidad
de desarrollar estas enfermedades ligadas al
envejecimiento celular.

QUISIERAMOS AGRADECER A LA DRA. NOEMI SANDRA TIRADO BUSTILLOS POR HABERNOS

CONSAGRADO SU TIEMPO PARA ESTA ENTREVISTAY HABERNOS COMPARTIDO UNA PARTE
DE SU TRABAJO.




DETECCION DE ESPERMATOZOIDES APOPTOTICOS POR
LIGACION CON LA ANEXINA V

Nancy Maida Vera
Embriovid

La calidad de células germinales, espermatozoides y ovulos son
indispensables para una fecundacion exitosa. Hoy hablaremos del proceso de
apoptosis en los espermatozoides ya que es un proceso que les sigue durante
toda su vida 1util, desde la espermatogénesis hasta la fecundacion.

El “suicidio celular”, conocido como apoptosis es un proceso en el que las
células se autodestruyen, ya sea porque el organismo lo requiere o porque hay
un dafio irreversible.

emroames | ESPERNATIDS  ESPERUATOZODES La espermatogénesis es un

v v proceso dindmico y sincroni-

= 7 zado, parte de una espermato-

R 7 o \‘10 gonia (célula madre germi-
= @ nal), luego sufre procesos de

~ B 4 ~ mitosis (division celular) y

> > v , meiosis (divisién genética) y

V A ‘ ) finalmente se diferencia en un

MEIOSIS DIFERENCIACION espermatOZOide maduro en

los tubos seminiferos de los

Figura 1. Proceso de espermatogénesis. testiculos. (Figura 1). Aqui,



el nimero de espermatozoides producidos suele ser excesivo, por lo que la
apoptosis es una manera de regular (Allanet al 1992). Asi mismo, en el paso
de mitosis y meiosis, pueden generarse errores, creandose la necesidad de
inducir la muerte celular para eliminar los defectos genéticos.

Molecularmente, pasa por diferentes etapas donde estan involucrados eventos
reversibles en sus primeras fases e irreversibles en pasos posteriores. En la
primera fase las células sufren un proceso de asimetria en sus membranas y
tienen cambios en su composicién lipidica y proteica, asi como la
externalizacién de fofatidilserina, mientras que los ultimos pasos estan
representados por la fragmentacion del ADN por activacion de las caspasas,
permeabilizacién completa de la membrana y exposicién a residuos de
fosfatidilserina.

Nosotros nos vamos a centralizar en

la fosfatidilserina como un marcador 40""’%%

de muerte celular. Esta molecula esta Fosfato

formada por dos lipidos ligados (a ,
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aminoacido que es la serina (Figura

2) E'Il condiciones normales estd en el Figura 2. Estructura molecular

interior de la membrana, pero en de la fosfatidilserina
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Proteina celular, cuando esto ocurre, los
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Esta capacidad de unioén ha sido aprovechada para desarrollar herramientas
como el MACS (Magnetic-activated Cell Sorting) que usa esferas magnéticas
ligadas a la anexina 5 y gracias a campos magnéticos. Esto permite, de un
lado, separar los espermatozoides apoptoticos de espermatozoides sanos
(Figura 3), lo que es de mucha utilidad en la reproduccién asistida para lograr
una fecundacion exitosa, de otro lado, esta herramienta también permite
diagnosticar precozmente patologias ligadas a la apoptosis.
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INTESTINO CELIACO
] N

ESTUDIO GENETICO DE ENFERMEDAD CELIACA

MSec. Lizzetty Alcira Venegas Aponte
Laboratorio de Histocompatibilidad e Inmunogenética DIANA

La enfermedad celiaca (EC) conocida también como celiaquia, es un trastorno
digestivo desencadenado por el consumo de gluten y prolaminas; proteinas
que se encuentran en los cereales como el trigo, cebada y centeno. (Figura 1).
Su causa es la intolerancia a estas proteinas (mientras mas expuesto al gluten
mayor probabilidad a desarrollar celiaquia tiene la persona).

Esta enfermedad provoca un dafio en el intestino delgado, lo que conlleva a
alteraciones en la absorcién 7% o o

de minerales, vitaminas y
otros nutrientes, ademas, si
estd mal controlada puede
evolucionar en un linfoma
y/o adenocarcinoma del
intestino  delgado. Los
sintomas pueden ser muy
variables, desde la diarrea
hasta una ferropenia, pero
no todas las personas la Figura 1. Ejemplos de cereales.
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presentan, por lo que muchas veces no es diagnosticada y por tanto muy
peligrosa para la persona que lo padece.

Factores inmunologicos y genéticos son los que juegan un rol preponderante
para el desarrollo de esta enfermedad.

El factor inmunoldgico, esta originado en la degradacion de gluten y de
prolaminas que generan péptidos toxicos que muchas veces logran atravesar
(por una alteracion en la permeabilidad) la membrana del epitelio intestinal.
Cuando esto sucede, los péptidos téxicos son detectados por las células
presentadoras de antigeno (macrofagos, células dendriticas, etc.) que expresan
moléculas del complejo mayor de histocompatibilidad (MHC).

Cabe remarcar, que las moléculas del MHC son codificadas por los genes
denominados HLA (Human leucocyte antigen), transmitidos por herencia,
siendo especificos de cada agrupamiento familiar (es decir son provenientes
de los padres y serdn transmitidas a los hijos).

En las personas que padecen la enfermedad celiaca, estan expresados los
genes HLA de tipo HLA-DQ, principalmente las HLA-DQ2 y HLA-DQ8,
cada una de ellas con dos cadenas; oy f3.

Con el fin de aplicar un diagndstico
genético de esta enfermedad en la
poblacion boliviana, se han hecho
estudios sobre estos  genes
(HLA-DQ2 y HLA-DQS) en un
grupo de 100 pacientes con
diagnostico clinico positivo.

Frecuencias alelicas

Se ha encontrado, a través de
analisis de frecuencias alélicas (o

. . o :
proporciones dg variantes) que 32% Riesgo Frecuencia 5 oo taje
de los pacientes estudiados, alelica

presentan un “muy alto” riesgo a @ Muy elevado 0,5 50%
desarrollar la enfermedad, 50% un @ Ejeyado 03 329

riesgo “alto” de tener la enfermedad
y apenas 18% a no desarrollar la

enfermedad. (Figura 2). Figura 2. Frecuencias alélicas de
los genes de riesgo a desarrollar la enfermedad.

Sin riesgo 0,1 16%

Estos datos nos permiten:



1) desde el punto de vista bioinformatico; tener una base de datos de las
variantes circulantes en nuestro pais.

2) desde el punto de vista bioldgico; tener un método de diagnostico
especifico para detectar la enfermedad.

Sabiendo que es una enfermedad hereditaria donde los familiares de 1° grado
tienen 20 veces mas riesgo de padecerla que la poblacion en general y la mitad
de estos son asintomaticos o presentan formas atipicas, este método de
diagnéstico seria de mucha ayuda para realizar un “tamizaje fino” o “cribado”
a todos los familiares de primer grado cuando se diagnostica a un nuevo
celiaco.
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