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Mas cerca de resolver
un mal que envejece

Por GINA KOLATA

Una cura para la progeria, una
enfermedad ultrarrara, podria
estar en el horizonte. El mal ace-
lera el envejecimiento de los nifios
y acorta drasticamente sus vidas,
y no existe un tratamiento eficaz.

Ahora, un grupo de académicos
y cientificos, incluyendo a Francis
Collins, ex director de los Insti-
tutos Nacionales de Salud, esta
trabajando sin expectativa de ga-
nancia financiera para detener la
progeria con una técnica de edi-
cion genética.

Silaedicion genéticaes efectiva,
el método también podria ayudar
a tratar otras enfermedades ge-
néticas raras que han despertado
poco interés por parte de las com-
panias farmacéuticas.

Collins se interes6 por primera
vez en la progeria mientras estu-
diabaen la Universidad de Yale en
Connecticut en 1982. Un dia, aten-
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Francis Collins, con John
Tacket, de 15 afios, anuncia
el descubrimiento del gen de
la progeria en el 2003. John
murié al afio siguiente.

did a una paciente nueva, Meg Ca-
sey. Media menos de 1.20 metros,
carecia de cabello y estaba arru-
gada. Tenia s6lo 20 afios y padecia
progeria.

De acuerdo con la Fundacién de
Investigacion de la Progeria, sélo
hay 18 pacientes con progeria en
Estados Unidos. Aunque Casey y
otras personas han sobrevivido
hasta los 20 anos, la mayoria vive
soblo hasta los 14 0 15 afios; muchos
mueren de infartos o embolias.

“Pensé: ‘Hijole, alguien deberia
trabajar en esto™, recordd Collins.
“Luego paséaotrascosas”.

Diecinueve anos después, Co-
llins estaba en una fiesta cuando
Scott Berns, un médico pediatra,
se le acercd. Le dijo a Collins que
su hijo, Sam, de 4 afios, tenia pro-
geria.

Collins recordé a Casey. Invité a
Berns; su esposa, Leslie Gordon,
residente de pediatria; y Sam, de
4 afos, a su casa. Gordon le dijo
a Collins que no se hacia ilusio-

nes —la enfermedad no era una
prioridad de investigacion debido
a su rareza. Afecta s6lo a una de
cada 18 a 20 millones de personas.
Entonces ella, su hermana Au-
drey, abogada, y Berns fundaron
la Fundacion de Investigacion de
la Progeria para apoyar estudios
prometedores. (Sam murio a los
17 anos).

Collins se sintié inspirado. Aun-
que era administrador del NIH,
también tenia un pequeno labora-
torioy estabalibre paraestudiarlo
que quisiera. Encargo a un nuevo
elemento postdoctoral en su labo-
ratorio que intentara encontrar la
causade la progeria. “Démosle un
ano”, ledijo.

Maria Eriksson tardé s6lo unos
meses. Estaba cambiada una sola
letraentrelacadenade 3 mil millo-
nes de letras individuales —cada
una de ellas una G, A, C o T— que
componen el ADN humano. Enun
gen conocido como lamina A, una
de esas letras estaba sustituida
por otra. El resultado es la pro-
duccién de una proteina téxica, la
progerina, que altera la estructu-
ra que mantiene el nicleo de una
célula en su forma adecuada. La
mutacion en lalamina A ocurre en
un espermatozoide o en un évulo
antes de la fertilizacion. Es un gol-
pealeatoriode terrible suerte. Las
células comienzan a deteriorarse
después de algunas divisiones y a
autodestruirse.

El siguiente paso del equipo fue
introducir la mutacion de la lami-
na A en ratones. Los animales en-
vejecieron rapidamente, desarro-
llaron enfermedades cardiacas,
tenian la piel arrugada y perdieron
elpelo. Y murieron jovenes.

Peronofue hastalaaparicion de
CRISPR, una tecnologia de corte
de ADN, en 2012, que el grupo pen-
s0 que se podria idear un nuevo y
audaz tratamiento. CRISPR puede
cortar ADN y desactivar un gen.
Lo que realmente se necesitaba
erarepararun gen.

La solucién surgi6 en el 2017.
Un equipo dirigido por David Liu,
profesor de Harvard que dirige el
Instituto Merkin de Tecnologias
Transformativas en la Salud, in-
ventd un sistema de edicion de
genes que actia como un lapiz en
el sitio de la mutacion, utilizando
una enzima para borrar una de
las letras del ADN —adenina o
A— y escribir una guanina o G.
Eso corrige lamutacion de la pro-
geria.

Esa enzima de edicion de genes
no se ve en la naturaleza. Nicole
Gaudelli, investigadora postdoc-
toral en ellaboratoriode Liuenese
momento, obligd a las bacterias a
producirlaenzima o morir.

Liullamé al sistema “edicion de
bases” porque edita directamente
lasletras o bases que componen el
ADN.

Elequipoahoraplaneabuscarla
aprobacion en EU para un ensayo
clinico sobre la edicion del gen de
laprogeria.
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