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» El Dr. Victor Ortega, director asociado del Centro para Medicina Personalizada de Clinica Mayo.

Qué es el mapeo genético, que podria
decirle de qué se enfermara

Cristina Pérez

¢Qué pasaria si fuera posible combinar in-
formacién sobre su estilo de vida con datos
genéticos para conocer el riesgo de desarro-
llar enfermedades especificas, detectarlas a
tiempo oincluso prevenirlas? Lo que pare-
cia ciencia ficcion estd comenzando a ser
una realidad gracias a los avances en medi-
cina personalizada, ofreciendo una nueva
era en el cuidado de la salud.

Segun el Dr. Victor Ortega, director asocia-
do del Centro para Medicina Personalizada
de Clinica Mayo, las guias de bienestar he-
chas a medida son cada vez mds factibles
gracias a tecnologias avanzadas de mapeo
genomico. Estas herramientas permiten
analizar todo el genoma para desarrollar
pronosticos precisosy personalizados, mar-
cando un antes y un después en la manera
de prevenir y tratar enfermedades.

Qué es el mapeo genético para saber si po-
dria tener cancer segin un meédico de Cli-

El Dr. Victor Ortega, director asociado del Centro
para Medicina Personalizada de Clinica Mayo, responde
a Qué Pasa como el estilo de vida puede alterar por
completo el futuro de una persona.

nica Mayo

Las puntuaciones genémicas complejas,
obtenidas al analizar miles de variantes en
el ADN de una persona, estdn revolucionan-
do lamedicina. Estas herramientas avanza-
das tienen el potencial de predecir riesgos
de enfermedades graves como problemas
cardiacos, diabetes, asma y ciertos tipos de
cdncer, marcando un hito en la prevencion
y el diagnostico temprano.

La puntuacién de riesgo poligénico, que
evalua la probabilidad de desarrollar cier-
tas enfermedades a partir de pequenas va-
riantes en el genoma, no diagnostica, pero
permite tomar decisiones informadas sobre
el estilo de vida y realizar exdimenes espe-

cificos. Sinembargo, factores como el entor-
noy el estilo de vida también influyen en los
resultados, mostrando que la genéticanolo
es todo.

En conversacion con Qué Pasa, el Dr. Or-
tega, neumologo y cientifico genémico, des-
taca como estos avances estan transforman-
do la medicina de precision, que utiliza
tecnologias avanzadas para entender la co-
nexion entre genes y enfermedades. Re-
cientes avances han permitido predecir la
respuesta a antidepresivos, identificar ries-
gos genéticos de Covid-19 grave y desarro-
llar estrategias terapéuticas para el cancer
de médula dsea.

¢ Qué tan accesibles son actualmente las

tecnologias de mapeo gendmico para el
publico?;Cudnto tiempo estima que to-
mara implementar un sistema accesible
para toda la poblacion?

Esunabuena pregunta. Las tecnologiasde
mapeo genémico han avanzado significati-
vamente en los ultimos 20 afos, permi-
tiendo mapear el genoma completo, pero su
implementacion masiva y accesible, como
las puntuaciones de riesgo poligénico, sigue
siendo un desafio. Estas puntuaciones pro-
porcionan informacion sobre el riesgo de de-
sarrollar enfermedades, pero atn falta de-
terminar como actuar frente a esos resulta-
dos, como en el caso de un alto riesgo de
cdncer de mama. Es crucial establecer pro-
tocolos clinicos claros para traducir estas
puntuaciones en acciones médicas concre-
tas.

Actualmente, servicios como 23andMe y
Ancestry.com ofrecen puntuaciones, pero no
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orientan sobre qué hacer con esos datos. Cli-
nica Mayo trabaja para integrar estas pun-
tuaciones en la préctica clinica a través del
programa Tapestry, que ha incorporado a
100.000 personas en los ultimos tres anos.
Este esfuerzo busca correlacionar los datos
genéticos con las fichas de salud electroni-
cas, permitiendo un mejor entendimiento
y desarrollo de directrices especificas.

Se espera contar con los primeros punta-
jes iniciales dentro de un afo y expandir-
los rdapidamente en los siguientes dos o tres
anos. Ademads, se planean alianzas externas
para implementar estas tecnologias de ma-
nera mds amplia una vez que se verifiquen
yvaliden las distintas puntuaciones de ries-
go, avanzando hacia un sistema accesible y
efectivo para toda la poblacion.

Si dos personas comparten un mismo
perfil genético de riesgo , ; Como puede el
estilo de vida alterar su destino de salud?

Esa es una gran pregunta. El estilo de vida
puede jugar un papel crucial en lasalud, in-
cluso cuando dos personas comparten el
mismo perfil genético de riesgo. Segun las
guias de la Asociacion Americana del Cora-
z6n, las personas con puntuaciones de ries-
go poligénico altas tienen un riesgo similar
al de quienes poseen variantes genéticas
mendelianas raras asociadas con enferme-
dades cardiovasculares familiares.

Ante este escenario, es importante reco-
mendar modificaciones en el estilo de vida
paraquienes tienen un alto riesgo genético.
Sin embargo, estas recomendaciones de-
ben hacerse con cautela, ya que los punta-
jes no son perfectos: hay personas con pun-
tuaciones altas que nunca desarrollan en-
fermedades y otras con puntuaciones bajas
que si enfrentan riesgos significativos.

Por lo tanto, aunque los puntajes son una
herramienta til, aun necesitan perfeccio-
narse para proporcionar un panorama mads
preciso. Es fundamental interpretar estos re-
sultados con cuidado y no basar decisiones
tunicamente en ellos, evitando conclusiones
simplistas sobre el impacto del estilo de
vida frente a factores genéticos.

(Cuadles son los mayores retos éticos o
tecnologicos en la implementacién masi-
va de la genomica en la medicina clinica?

La privacidad es unode los principalesre-
tos éticos de la gendémica clinica, especial-
mente considerando su impacto en la em-
pleabilidad y asegurabilidad de las personas.
En instituciones como la Clinica Mayo, lain-
formacidn genética se maneja con estrictas
medidas de seguridad, accesible solo para
médicos e investigadores internos. Sin em-
bargo, la ciberseguridad se vuelve crucial a
medida que mas organizaciones adoptan la
genomica, garantizando que los datos gené-
ticos sean utilizados unicamente para deci-
siones médicas individuales.

Desde el punto de vista tecnoldgico, el
alto costo y la complejidad del andlisis de da-
tos genéticos son barreras significativas. La
cantidad masiva de datos generados requie-
re sistemas capaces de procesarlos, almace-
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» Desde el punto de vista tecnoldgico, el alto costo y la complejidad del analisis de datos genéticos son barreras significativas.

narlos y presentarlos de manera compren-
sible para los médicos. Actualmente, algu-
nos sistemas intentan resolver este proble-
ma proporcionando directrices claras para
interpretar los resultados, pero la falta de
formacion en estas herramientas por parte
del personal médico es un obstaculo adicio-
nal.

La integracion efectiva de la gendmica en
la medicina requiere una infraestructura ro-
busta que incluya asesores genéticos capa-
citados. En la Clinica Mayo, programas
como la Unidad de Pruebas y Asesoramien-
to Genéticos ayudan a médicos y pacientes
acomprender y actuar sobre los resultados,
marcando un camino para el desarrollo de
modelos replicables. Este enfoque busca
abordar los desafios éticos, educativos y
tecnologicos para garantizar que la gendmi-
ca sea accesible y util en la prictica clini-
ca.

Podria compartir un ejemplo de c6mo las
pruebas genémicas han cambiado el cur-

so del tratamiento de un paciente?

Unejemplo del impacto de las pruebas ge-
némicas en el tratamiento es la fibrosis
quistica, una enfermedad genética autoso-
mica recesiva comun, especialmente en
personas de ascendencia europea. Se han
identificado cientos de variantes genéticas
que la causan, siendo la mds comun la mu-
tacion FDL 508. En la ultima década, estos
descubrimientos han permitido desarro-
llar tratamientos que se unen a la proteina
defectuosa generada por estas mutaciones,
transformando una enfermedad previa-
mente fatal en una condicién manejable
con terapias que cambian la vida de los pa-
cientes.

Estos avances han sido posibles gracias a
la identificacion precisa de las variantes ge-
néticas responsables de la enfermedad. Por
ejemplo, los tratamientos personalizados
basados en estas mutaciones han revolucio-
nado el manejo de la fibrosis quistica, como
lo experimentaron los pacientes con los que

trabajé anteriormente en Carolina del Nor-
te y conquienes colaboro actualmente en la
Clinica Mayo.

Un momento clave fue cuando el presiden-
te Obama presento la Iniciativa de Medici-
na de Precision, destacando a un paciente
con fibrosis quistica durante su discurso
delestado de la Unién como ejemplo de los
beneficios de secuenciar el genoma comple-
to. Este enfoque también ha permitido iden-
tificar genes asociados a otras enfermeda-
des, como el asma, que ahora son objetivos
para desarrollar tratamientos biologicos es-
pecificos.

Estos avances no solo mejoran el diagnds-
tico y la evaluacion de riesgos, sino que
también abren la puerta al desarrollo de
farmacos que traten enfermedades existen-
tes y, en el futuro, permitan interceptarlas
antes de que se manifiesten. Aunque este ob-
jetivo atin estd por alcanzarse, representa un
horizonte prometedor para la medicina per-
sonalizada. @



