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EDITORIAL

REVISTA MEDICA HJCA

Genética Molecular

La historia de la genética, se considera que comienza con el trabajo del mon-
je Agustino Gregor Mendel; su investigacion sobre hibridacién en guisantes,
publicada en 1866, describe lo que mas tarde se conoceria como las leyes de
Mendel. En 1900 marcé el redescubrimiento de Mendel por parte de Hugo
de Vries, Carl Correns y Erich Von Tschermak. En 1915 los principios basicos
de la genética mendeliana habian sido aplicados a una amplia variedad de
organismos, donde destaca notablemente el caso de la mosca de la fruta
Drosophila melanogaster. Bajo el liderazgo de Thomas Hunt Morgan y sus
compaiieros drosofilistas (especialistas en genética), desarrollaron la teoria
mendeliana-cromosdmica de la herencia, la cual fue ampliamente aceptada
para el afio de 1925 [1].

Paralelamente al trabajo experimental, fueron guiados por los matemati-
cos, que desarrollaron el marco estadistico de la genética de poblaciones y
llevaron la interpretacién genética al estudio de la evolucion. Los patrones
basicos de la herencia genética establecidos, enfocaron a muchos bidlogos
hacia las investigaciones sobre la naturaleza fisica de los genes. En los afios
cuarentay a principios de los cincuenta, los experimentos sefialaron al Acido
Desoxirribonucleico (ADN) como la parte de los cromosomas y quizas otras
nucleoproteinas que contenian genes. El enfoque sobre nuevos organismos
como modelo los virus y bacterias, junto con el descubrimiento en 1953 de
la estructura en doble hélice del ADN, marcaron la transicién a la era de la
genética molecular [2].

En los afios siguientes, algunos quimicos desarrollaron técnicas para secuen-
ciar los acidos nucleicos como a proteinas, mientras otros solventaban la re-
lacion entre estos dos tipos de biomoléculas: el codigo genético. La regula-
cién de la expresidn génica se volvié un tema central en los afios sesenta, esta
expresion génica podia ser controlada y manipulada utilizando la ingenieria
genética. Durante las ultimas décadas del siglo XX, muchos se enfocaron a
proyectos genéticos a gran escala, secuenciando genomas enteros [3].

También plantearon la hipotesis de la existencia de un intermediario entre
el ADN y sus productos proteinicos, al que denominaron Acido Ribonucleico
mensajero (ARNm). Entre 1961 y 1965, se determind la relacién entre la infor-
macion contenida en el ADN y la estructura de las proteinas: Hay un cédigo, el
cédigo genético, que crea una correspondencia entre la sucesion de nucleoti-
dos en la secuencia de ADN y una serie de aminoacidos en proteinas.

La genética es basicamente un estudio de la herencia, en particular los me-
canismos de transmision hereditaria y la variacién de las caracteristicas he-
redadas entre organismos similares o relacionados. Algunas de las ramas de
la genética incluyen, la genética del comportamiento, la genética clasica, la
citogenética, la genética molecular, la genética del desarrollo y la genética de
poblaciones. La genética molecular, en particular es un estudio de la heren-
ciay la variacion a nivel molecular. Se centra en el flujo y la regulacién de la
informacion genética entre el ADN, el ARN y las proteinas. Sus subcampos son
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genodmicos es decir, el estudio de todas las secuencias de
nucleétidos, incluidos genes estructurales, secuencias
reguladoras y segmentos de ADN no codificantes en los
cromosomas de un organismo y protedmica, es decir, el
estudio de proteinas a partir de la replicacion del ADN.
Las diferentes técnicas empleadas en genética mole-
cular incluyen: amplificacion, reacciéon en cadena de la
polimerasa, clonacién de ADN, aislamiento de ADN, ais-
lamiento de ARNm, etc [3].

La genética molecular es esencial para comprender y
tratar los trastornos genéticos. Es considerado como el
campo de genética mas avanzado. El Proyecto del Geno-
ma Humano fue un gran esfuerzo de investigacion cien-
tifica en genética molecular. Comenzé en los afios 90 y
finaliz6 en 2003 con la intencidén de identificar los genes
y las secuencias de pares de bases quimicas en el ADN
humano [4].

El Hospital de Especialidades José Carrasco Arteaga (HE-
JCA), al ser un hospital de tercer nivel crea la Unidad Téc-
nica de Genética y Molecular (UTGM), inicia con su equi-
pamiento y funcionamiento en el sexto piso, el mes de
enero del 2017 con los siguientes laboratorios:

Citometria de Flujo

La citometria de flujo es una tecnologia biofisica basada
en la utilizacion de luz laser, empleada en el recuento y
clasificacion de células segln sus caracteristicas morfo-
légicas, presencia de biomarcadoresy en laingenieria de
proteinas [5].

La institucion, cuenta con un citémetro de flujo marca
Becton Dickinson modelo FACSCanto Il de ultima gene-
racion, este equipo esta potenciado con tres laseres que
permite obtener informacién sobre 10 pardmetros de
una célula o particula en suspension, dos parametros
fisicos relacionados con el tamafo y complejidad de la
célula y 8 pardmetros relacionados con caracteristicas
bioquimicas de la célula a nivel de su membrana, cito-
plasma o nucleo gracias a la tecnologia de anticuerpos
monoclonales, los cuales vienen enlazados a un Fluoro-
cromo.

El equipo puede trabajar con cualquier tipo de muestra
que pueda formar una suspension celular (médula 6sea,
sangre periférica, ganglio linfatico, puncion con aguja
fina, liquido cefalorraquideo, etc).

Actualmente el laboratorio de citometria de flujo ha de-
sarrollado técnicas para el apoyo diagndstico y segui-
miento en neoplasias hematologicas como: leucemias
agudas, sindromes linfoproliferativos, sindrome mie-
lodisplasico, sindrome mieloproliferativo, enfermedad
minima residual (leucemia linfoblastica aguda y mie-
loma multiple), hemoglobinuria paroxistica nocturna.
Ademas, colabora con el departamento de infectologia
y alergologia para el recuento de subpoblaciones linfoci-
tarias T, By NK; a mas de esto se realizan pruebas por téc-
nica de ELISA Indirecto e inmunofluorescencia Indirecta,
para enfermedades infecciosas y autoinmunes [5].
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Biologia Molecular

Esta area cuenta con equipos de apoyo tecnoloégico
como: Cabina automatizada para la extraccion de aci-
dos nucleicos marca ABBOTT modelo M2000SP. Termo-
ciclador marca ABOTT modelo M2000RT. Termociclador
con dos estaciones habilitadas marca CEPHEID modelo
GENEXPERT. Analizador de pruebas de autoinmunidad
MARCA ORGENTEC modelo ALEGRIA.

Su funcionamiento da inicio con técnicas por Reaccién
en Cadena de la Polimerasa (PCR), para el seguimiento
de enfermedades infecciosas de importancia en nuestro
medio como; carga viral para VIH, incorporacién de nue-
vas pruebas como: virus de la hepatitis By C, Citomega-
lovirus, screening de alto riesgo para virus del papiloma
humano (HPV), deteccién de Clostridium difficile, detec-
cién de tuberculosis y su resistencia a rifampicina.

En el drea de hematologia se realizan técnicas mole-
culares para la deteccion del gen de fusion BCR-ABL en
pacientes con leucemia mieloide crénica, deteccion de
la mutacién del gen JAK2, presente en ciertos sindro-
mes mieloproliferativos como policitemia vera, trom-
bocitosis esencial y mielofibrosis primaria; asi como la
deteccién de mutaciones del factor Il (protrombina) y V
(Leiden).

Tabla 1. Produccién de la Unidad Técnica de Genética
Molecular en el periodo 2017- 2018. HEJCA.

Produccién de la UTGM - HEJCA. Periodo 2017 - 2018 e If'ruebas
Realizadas
Examenes por citometria de flujo 1974
Examenes por ELISA- IFI 42804
Examenes por biologia molecular 1368
Total: 46146

Fuente: Departamento de estadistica de la Unidad Técnica de Genética
Molecular - HEJCA.

PROYECCION

LaUTGM durante el proximo afio proyectaincrementar su
cartera de servicios con pruebas como HLA-B27, estudio
de expresion de citoquinas, cuantificacion de ADN en
tumores soélidos, pruebas de histocompatibilidad como
HLA (antigeno leucocitario humano), P.R.A, Cross-match,
para lo cual se realizaran las adecuaciones y tramites
pertinentes para su acreditacion.
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