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na de las grandes falacias
que se ha estado difun-
diendo a través de los
medios de comunicación
desde que se puso en
marcha el Proyecto Ge-
noma Humano ha sido el
número de genes que po-

día tener el hombre. Otra mentira
ha consistido en referirse a cier-
tos genes descubiertos como el gen
de una enfermedad concreta. A pe-
sar de que existen unas 5.000 pa-
tologías que se pueden conside-
rar genéticas, muy pocas se deben
a la mutación o acción de un úni-
co gen. En estas mismas páginas,
el especialista en patología mole-
cular Carlos Cordón se refiere pre-
cisamente al cáncer como una en-
fermedad genética, pero advierte
de que por ello no deja de ser tre-
mendamente compleja, muy aleja-
da de un esquema básico gen-en-
fermedad.

Entre los numerosos estudios
que se publican hoy Science y Na-
ture, la segunda publicación reco-
ge uno —firmado por Gerardo Ji-
ménez Sánchez, del departamento
de pediatría del Instituto McKusick
de Medicina Genética (EEUU), y
dos especialistas más de la Facul-
tad de Medicina John Hopkins—
en el que se ofrece un esquema de

las relaciones entre genes y enfer-
medades. Para ello, los científicos
han divido en varias categorías una
muestra de casi 1.000 genes, cuya
relación con distintas enfermeda-
des está bien documentada. 

Uno de los resultados más lla-
mativos del estudio es el pobre co-
nocimiento que hay todavía de los
genes involucrados en el desarro-
llo o promoción de enfermedades.
En consecuencia, la mayoría de los
trastornos que se analizaron en
este caso se consideran raros o
muy raros, de acuerdo con su baja
incidencia. 

«La mejor anotación del genoma
humano y la elaboración de una lis-
ta importante sobre los genes re-
lacionados con enfermedades de-
bería conducir a una mayor inte-
gración de la Biología y la
Medicina», escriben los autores del
estudio en Nature. 

«Esperamos que el aumento de
la información de los genes aso-
ciados a trastornos permitirá a los
investigadores abordar cuestio-
nes más complicadas», añaden.
Los retos son entender la compleja
relación de los genes y las proteí-
nas como factores que pueden
promover el desarrollo de trastor-
nos, cómo influyen los poliformis-
mos en las características de los
trastornos y cómo influyen las pro-
teínas en las terapias.
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lo largo de los últimos
años, y a medida que
casi todo lo relacionado
con el ADN encontraba
su eco en los medios de
comunicación, parece
que se han descubierto
un buen puñado de ge-

nes relacionados con el compor-
tamiento. De una forma en general
demasiado simplista, se ha dicho
que existen genes de la agresión, la
inteligencia, la homosexualidad, la
criminalidad y hasta de la intuición
femenina. Los científicos están se-
guros de que nada de eso es cierto.
Sin embargo, a pesar de que no
existe un único gen que determi-
ne un tipo de comportamiento hu-
mano, el conocimiento del genoma
va a revolucionar la psiquiatría y la
psicología. 

La evidencia más sólida sobre las
diferencias individuales en el com-

portamiento humano  ha llegado
gracias a la investigación en her-
manos gemelos y niños adoptados.
A medida que se vayan conocien-
do en profundidad la fisiología y la
patología molecular de las enfer-
medades psiquiátricas, mejores
tratamientos se podrán obtener.
Según la OMS, dentro de algunos
años los trastornos mentales serán
las patologías que más graven a los

sistemas sanitarios en el mundo.
Por otra parte, aquéllos que cre-
yeron que la genetización del com-
portamiento estigmatizaría a los
enfermos mentales se han equi-
vocado. El que se indentifiquen
genes relacionados con el com-
portamiento indica que puede ha-
ber trastornos moleculares cere-
brales que condicionan determi-
nadas conductas, de la misma

manera que los cambios molecu-
lares son los que condicionan la
aparición de un cáncer.  No obs-
tante, una de las áreas de la neu-
robiología que más se va a bene-
ficiar del conocimiento del genoma
será la de las adicciones. Un adic-
to, independientemente de la dro-
ga o las drogas a las que esté en-
ganchado, tiene cambios molecu-
lares cerebrales que condicionan,

por un lado su vulnerabilidad fren-
te a las drogas y, por otro, su ca-
pacidad para poder abandonar-
las. 

El borrador del genoma humano
va a facilitar conseguir identificar
la diversidad de componentes im-
plicados en cualquier adicción. A
medida que se conozcan los re-
ceptores cerebrales que están in-
volucrados en la adicción a drogas,
se podrán encontrar soluciones
científicas más efectivas que las
que ahora existen, tanto para pre-
venir las adicciones como para ga-
rantizar el que una vez superadas
no se vuelva a reincidir a medio y
largo plazo.

Afortunadamente, la experi-
mentación animal sobre drogadic-
ción está muy avanzada. En cuan-
to se conozca el genoma comple-
to del ratón, algo que se espera que
ocurra dentro de poco tiempo, la
lucha contra las adicciones habrá
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rancis Collins lo ha dicho
muchas veces, «salvo los
accidentes, todas las en-
fermedades del ser huma-
no están relacionadas con
los genes». Por eso, el di-
rector del Proyecto Geno-
ma se encuentra conven-

cido de que en tan sólo 10 años
será posible vivir de forma rutina-
ria casos como el siguiente.

Varón de 23 años, fumador de
algo más de un paquete diario que
consulta por qué en un análisis de
rutina le han encontrado el coles-
terol moderadamente elevado. Su
padre y uno de sus tíos fallecieron
de infarto de miocardio antes de
los 55 años. Su médico le reco-
mienda que, puesto que ya está va-
lidada una batería extensa de che-
queos genéticos, se someta a a una
buena parte de ellos para ver cuál
es el riesgo de padecer en el futuro
patologías comunes e importantes
y cómo, en función de ese riesgo,

se puede planear una estrategia
preventiva. El paciente, después de
pasar una hora ante la pantalla de
un ordenador interaccionando con
un programa que le enseña lo que
se puede esperar de los chequeos
genéticos, se decide por una de-
cena de ellos que le pueden ayudar,
mientras descarta  un puñado de
pruebas genéticas para enferme-
dades que no tienen en ese mo-
mento una prevención y un trata-
miento claros. 

Con los resultados de los análi-
sis, el médico le dice a su pacien-
te las malas y las buenas noticias.
Las malas son que el riesgo de en-
fermedad coronaria futura es ele-
vado y que debe dejar de fumar
para siempre, tomar la medicación
frente al colesterol que mejor se
ajuste a su perfil genético y prac-
ticar deporte. Si sigue esas reco-
mendación es bastante probable
que sus arterias cardiacas no le jue-
guen una mala pasada cuando

cumpla los 50 años. Asimismo,
como también tiene riesgo de pa-
decer un cáncer de pulmón y de co-
lon, dejar el tabaco y realizarse co-
lonoscopias virtuales —una explo-
ración muy poco agresiva y que
será rutinaria en la próxima déca-
da— ayudará a evitar la letalidad
de este tipo de tumores. Por otra
parte, los datos obtenidos conclu-
yen que el paciente tiene un riesgo
muy bajo de padecer enfermedad
de Alzheimer y que sería excep-

cional que sufriera un cáncer de
próstata. Este escenario idílico no
lo comparten el 100% de los inves-
tigadores. En un artículo publica-
do en un New England Journal of
Medicine de julio del 2000, dos es-
pecialistas de la Universidad Jonhs
Hopkins de EEUU y de la Saint
Thomas en Londres discrepan de
la visión excesivamente genotípica
de las enfermedades comunes. 

Para los doctores Holzman y
Marteu, no es lo mismo hablar de
enfermedades típicamente men-
delianas debidas a modificacio-
nes de genes con una penetrancia
elevada, que de patologías comu-
nes en las que la interacción en-
tre los genes y el estilo de vida y
el ambiente  es lo que determina el
que una enfermedad se manifieste
o no. Según ellos, aún es pronto
para saber si los chequeos genéti-
cos de los próximos años ayudarán
de una manera clara a predecir, y
prevenir por tanto, patologías co-
munes entre la población.

GENES Y COMPORTAMIENTO
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