5 ferrer

NOTA DE PRENSA

Mafiana viernes se clausura en El Escorial el Ill Curso
‘Medicina Personalizada: La Gendmica Aplicada a la Préactica Clinica”

Un 40% del riesgo de sufrir un infarto esta
relacionado con las caracteristicas genéticas

= Los investigadores ya conocen 29 mutaciones que se asocian con un mayor
peligro de presentar un infarto agudo de miocardio

= Existen factores genéticos comunes para la trombosis venosa, la
enfermedad coronariay el ictus isquémico

= La farmacogenética podria reducir al menos en un tercio el nimero de
ingresos y muertes por reacciones adversas a medicamentos

Madrid, 7 de julio de 2011. “La prevencién cardiovascular es uno de los retos
de nuestra sociedad”. Asi lo ha puesto de manifiesto hoy Roberto Elosua,
coordinador del Grupo de Epidemiologia y Genética Cardiovascular del Instituto
Municipal de Investigacion Médica (IMIM-Hospital del Mar), que ha sefialado que
esta prevencidn se fundamenta en la estimacion del riesgo cardiovascular
mediante funciones matematicas que se utilizan para definir las medidas
preventivas a aplicar en cada paciente. Estas funciones de riesgo tienen una
limitacion ya que, segin ha explicado el Dr. Elosta, un gran ndmero de
acontecimientos cardiovasculares se presentan en el grupo de personas de riesgo

moderado o bajo.

En la actualidad, se esta investigando qué papel pueden tener nuevos
biomarcadores de riesgo en la prediccion de futuros acontecimientos
cardiovasculares. Un grupo de estos biomarcadores esta constituido por las
caracteristicas genéticas y, seguin ha indicado el Dr. Elostia, aproximadamente un

40% del riesgo de presentar un infarto esta relacionado con ellas.
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“En los ultimos tres afios, hemos avanzado mucho en el conocimiento de las
caracteristicas genéticas de las enfermedades cardiovasculares. Actualmente ya
conocemos 29 caracteristicas genéticas que se asocian con un mayor riesgo de
presentar un infarto agudo de miocardio. También hay datos de diferentes
estudios que la determinacién de estas caracteristicas puede contribuir a mejorar
el célculo de la probabilidad de presentar un infarto en el futuro, especialmente en

el grupo de personas con riesgo moderado”, ha concluido.

Muerte subita cardiaca

En su ponencia, Oscar Campuzano, investigador del Centro de Genética
Cardiovascular de Girona, ha analizado la relacion entre muerte subita cardiaca
(MSC) y genética. EI Dr. Campuzano ha resaltado que se han identificado
mutaciones en genes que codifican para proteinas cardiacas como factores de
riesgo en la patogénesis de arritmias familiares letales. Estas mutaciones pueden
afectar a proteinas encargadas de la generacién de la actividad eléctrica, los
canales ibnicos; éstas dan lugar a una disfuncibn que induce arritmias en el
corazén estructuralmente normal. Las mutaciones en los canales idnicos -
canalopatias- dan lugar a una disfuncién que induce arritmias en el corazén
estructuralmente normal, como el sindrome de Brugada (BrS), sindrome QT largo
(LQT), sindrome QT corto (SQT), y taquicardia ventricular polimoérfica

catecolaminérgica (CPVT).

En otras ocasiones, estas mutaciones causan alteraciones proteicas que dan lugar
a patologias con defectos estructurales severos -miocardiopatias- que producen
también una alteracion de la transmision eléctrica entre los miocitos. Entre estas
destacan la miocardiopatia hipertréfica (HCM), la miocardiopatia dilatada (DCM) o

la displasia arritmogénica de ventriculo derecho (ARVD/C).

“En los ultimos veinte afios se ha avanzado mucho en el campo de la genética de
la MSC, identificando centenares de mutaciones distribuidas en varios genes. Pese
a estos avances, todavia una gran parte de los pacientes afectados por estas
patologias cardiacas quedan sin un diagnéstico genético evidente que nos explique

el origen de la enfermedad”, ha destacado el Dr. Campuzano.
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Francisco Pérez Jiménez, catedratico y jefe de Servicio de Medicina Interna del
Hospital Universitario Reina Sofia (Cérdoba), ha analizado en su ponencia como en
la obesidad influyen de forma importante los factores genéticos: “Actualmente se
conoce que existe un pequefio nimero de tipos de obesidad, generalmente
morbida, que son de caracter monogénico y tienen capacidad para condicionar el
desarrollo del proceso en sociedades con abundancia de alimentos en la poblacion.
La importancia de dichos genes, puesta en evidencia en estudios experimentales y
clinicos, ha permitido conocer vias reguladoras y profundizar en el conocimiento

de la regulaciéon del peso corporal”, ha explicado el Dr. Pérez Jiménez.

El Director Cientifico del Instituto Maiménides de Investigacion Biomédica de
Cérdoba también ha resaltado que es de esperar que, en el futuro, se identifiquen
nuevas variantes que expliquen la heredabilidad de este complejo proceso y se
puedan abordar nuevas estrategias diagnésticas: “Un ejemplo de ello es el
nutrichip comercializado como Nutri inCode, en el que se aborda no solo el

diagndstico genético de la obesidad sino de sus complicaciones mas importantes”.

Trombosis venosa y arterial

José Manuel Soria, director de la Unidad de Gendmica de Enfermedades
Complejas del Instituto de Investigaciones Biomédicas Santa Pau, ha expuesto los
avances en el conocimiento de las bases genéticas de la trombosis venosa y
arterial, ademas de los factores de riesgo tromoboembdlico: “La informacion
cientifica disponible sugiere que existen factores genéticos comunes para la
trombosis venosa, la enfermedad coronaria y el ictus isquémico. Sin embargo,

nuestros conocimientos sobre la base genética de esta patologia son ain escasos”.

“El gran reto actual es generar una lista de los factores genéticos que contribuyen
a desarrollar enfermedad cardiovascular”, ha afadido. Esta lista contribuira a
incrementar el conocimiento de los mecanismos fisiopatolégicos implicados en la
enfermedad. La traslacion de este conocimiento al d&mbito asistencial producira
una serie de ventajas: mejorar la estrategia preventiva y terapéutica en los
pacientes de riesgo e identificar familiares afectos, la mayoria de ellos

asintomaticos, que de otra forma no podrian beneficiarse de la prevencion.
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Mafana se clausura la tercera edicion del Curso “Medicina Personalizada: La
Genomica Aplicada a la Practica Clinica, que patrocina Ferrer y dirige el profesor
Miguel Pocovi, con la intervencion de Julio Benitez, catedratico de
Farmacologia de la Facultad de Medicina de la Universidad de Extremadura, sobre
farmacogenética. Alrededor de un tercio de los pacientes tratados con farmacos no
responde adecuadamente, con la consiguiente disminucion de la calidad de vida y

el aumento de costes asociado, algo preocupante en la situacion econdmica actual.

En Espafia, cada afio ingresan mas de 250.000 pacientes por causa de reacciones
adversas a medicamentos, que causan unas 14.000 muertes anuales. *“Si
asumimos que la Farmacogenética Clinica podria reducir, al menos, en un tercio
este numero de ingresos y muertes, ello significaria un ahorro de mas de 80.000

ingresos hospitalarios y podrian evitarse mas de 4.000 muertes”, ha explicado.
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