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La identificaciéon de las causas moleculares de las
enfermedades junto con el desarrollo de la industria
biotecnoldgica en general y de la farmacéutica en
particular permiten el desarrollo de mejores métodos
de diagnéstico, la identificacion de blancos terapéuticos
para el desarrollo de farmacos personalizados, y una
mejor medicina preventiva. Se han logrado avances
en un gran ndimero de aspectos que en otros tiempos
hubiesen sido impensables; tales son los casos de
las técnicas de resonancia magnética, cirugias a
distancia (telemedicina) gracias a Internet2, utilizacion
de microprocesadores con diferentes usos médicos,
decodificadores genéticos, utilizacion de tecnologias
inaldmbricas, entre otros. Los avances formidables en el
campo de la biologia molecular de las ultimas décadas
generan, ademas una gran cantidad de informacion
que podria resultar inmanejable. Este inmenso caudal
de nueva informacion requiere para su andlisis el uso
de herramientas de calculo altamente especializadas.
En este sentido, la bioinformatica ocupa un lugar
preponderante. Se trata de una disciplina cientifica
emergente que engloba la investigacion, el desarrollo y
la aplicacién de herramientas informaticas a la solucién
de problemas bioldgicos, médicos o biotecnoldgicos,
incluyendo aquellos que impliquen la adquisicion,
almacenamiento, organizacion, analisis y visualizacion
de datos. Esta disciplina esta siendo aplicada para
evaluar y entender la dispersiéon y la variacion de
marcadores genéticos, modelaje molecular, genémica,
protedmica, y la extraccién de datos de manera
automadtica a partir de fuentes ya publicadas. El interés
de este tipo de analisis se demuestra por ejemplo en los
mas de 2 millones y medio de consultas semanales en

los servidores de las principales bases de datos. Los
posibles logros que permitira la bioinformatica tienen un
potencial incalculable en la transformacion del saber y
de las practicas relacionadas con la salud, tanto desde
el punto de vista de la prevencién y el diagnéstico de
enfermedades, asi como de su tratamiento.

En este articulo intentaremos ejemplificar de forma breve
y sencilla el impacto inconmensurable de la aplicacién
moderna de la bioinformatica y la biotecnologia.

Desciframiento del codigo genético humano
Toda la informacién genética de un individuo de cualquier
especie, incluido el hombre, estéa fundamentalmente
almacenada en el nuicleo de cada una de las células del
organismo codificada en las moléculas de acido nucleico
(acido desoxirribonucleico, ADN) en forma de una
secuencia especifica de nucleétidos. Los nucleétidos
estan formados por moléculas de pentosa, acido
fosférico y tan solo 4 bases nitrogenadas diferentes
que permiten escribir el codigo genético. Estas bases
se representan con una letra del alfabeto (A: adenina; T:
timina; C: citosina y G: guanina), que de acuerdo al orden
en que se acomoden y repitan dentro de la hebra del ADN
codifican para los 20 aminodcidos diferentes, cuyo orden
determina la estructura y funcién de cada proteina.

El ADN esta consfituide por cualro bases

difi ( ) unidos
entre si de a pares a lo largo de la hélice doble

El desciframiento del cddigo genético del ser
humano, representa uno de los mayores avances
cientificos logrados en la actualidad. En el afio 2001,
y como resultado de un proyecto de colaboraciéon
internacional, se publico en la prestigiosa revista de
divulgacién cientifica Nature un primer borrador de la
secuencia del genoma humano (Nature 409:860-921).
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Rapidamente, en el afio 2004 se publicé la secuencia
practicamente completa, conteniendo un 99,7% del
genoma, con un error tan bajo como del 0,001 por
ciento. Resulta evidente que la bioinformatica ha sido
de fundamental importancia e imprescindible en este
logro si consideramos que el genoma humano contiene
aproximadamente 3.000 millones de pares de bases
con aproximadamente entre 20.000 y 25.000 genes
distintos que codifican para proteinas. Este hito en la
gendmica permitié conocer con exactitud las causas
de algunas enfermedades o de factores predisponentes
para el desarrollo de las mismas. Se han identificado
cerca de unos 3.000 genes implicados en enfermedades
de herencia genética (Mendeliana), mas de 1.000
genes afectando a trastornos genéticos poligénicos
(como enfermedades cardiacas, diabetes, etc.) y unas
150 regiones del genoma implicadas como blancos
recurrentes en mutaciones generadoras de cancer.

La bioinformatica cumple un papel indiscutido
como herramienta no sélo para el diagnéstico de las
enfermedades provocadas por alteraciones genéticas,
sino también para el desarrollo de nuevas estrategias
terapéuticas como lo es el disefio de “farmacos a
medida” con mayor eficacia y seguridad, que permitiran
indudablemente prolongar la sobrevida y mejorar la
calidad de vida de los pacientes.

Telemedicina

La telemedicina aplica tecnologia digital de Ia
informacioén y de las telecomunicaciones a la asistencia
médica. La informacion médica se intercambia de un
sitio a otro a través de la comunicacién electrénica,
mejorando la calidad del servicio médico, educando a
médicos y enfermeros y proporcionando la teleconsulta
entre médicos especialistas. Esta informacién puede
incluir imagenes médicas, audio y video en tiempo
real, la historia clinica de los pacientes y datos de
dispositivos médicos (Google glass, Physioglove para
electrocardiograma, neuroestimuladores del suefio,
estimuladores gastricos). Un ejemplo reciente de este
tipo de tecnologias es el que se publicé en la edicion de
agosto de 2015 del Journal of Medical Toxicology (J. Med.
Toxicol. 11:283-287). Ese estudio confirmd laviabilidad de
utilizar Google Glass para que un experto en toxicologia
evalle a distancia a victimas de envenenamiento que
concurren a un servicio de urgencias durante la noche.
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Los pacientes eran examinados por médicos residentes
que durante la consulta utilizaban Google glass que
transmitia video en tiempo real de los hallazgos del
examen fisico al especialista en toxicologia. A su vez,
el especialista podia guiar al médico residente a través
de mensajes de texto que aparecian en el cristal.
También se enviaban fotos de los estudios realizados,
como por ejemplo electrocardiogramas. Para proteger
la privacidad del paciente cada dispositivo contaba con
una plataforma que encriptaba la informacién enviada.

Ejemplo de empleo de Google glass en el diagndstico dermatoldgico
en el Hospital de Rhode Island, EE.UU.

Suministro de farmacos a distancia

Otro ejemplo interesante es el reportado en la muy
reconocida revista Cell a mediados del afio pasado (Cell
162:662-674, 2015). En este caso investigadores de la
Universidad de Washington, St. Louis y de la Universidad
de Illinois, Urbana desarrollaron un dispositivo inalambrico
ultra delgado (del espesor de un cabello humano) que es
posible implantar por un tiempo prolongado en el cerebro
sin causar dafio. Este dispositivo consta de 4 cdmaras
que a través de microbombas y microcanales de fluidos
permite administrar fdrmacos en areas especificas
del cerebro, activdndolas mediante micro-LEDs
(fotoactivacion) mejorando la eficacia y reduciendo los
efectos adversos de los mismos. El dispositivo se activa
a distancia (telecontrol).

Desfibrilador cardiaco implantable
A principios de los afios 70, y a raiz de la muerte por
arritmias ventriculares de su amigo y director, Michel
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Dispositivo inalambrico para la micro-administracion localizada
de farmacos controlado a distancia

Mirowski desarrollé6 el primer cardiodesfibrilador
implantable (Arch Intern Med 126:158-161, 1970), que
fue colocado por primera vez en 1980.

Un cardiodesfibrilador implantable es un pequefio
dispositivo electrénico pequefio que se coloca dentro del
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pecho del paciente para prevenir situaciones que ponen
en riesgo su vida provocadas por trastornos severos
del ritmo cardiaco. El dispositivo implantado vigila
constantemente los latidos del corazén comprobando
que sean uniformes. En caso de percibir un ritmo
potencialmente mortal, envia una descarga eléctrica al
corazén para resincronizar su ritmo. Este dispositivo
también puede funcionar como un marcapasos. Uno de
los mayores avances relacionados con este dispositivo
ha sido la posibilidad de monitorearlo a distancia. En
este sentido, la Divisién de Electrofisiologia del Hospital
Universitario de la Fundacion Favaloro (Argentina) esta
implantando, desde el afio 2009, cardiodesfibriladores
monitoreados a distancia, que reducen las visitas a los
centros médicos para controles y los gastos sanatoriales,
y anticipan posibles problemas tanto clinicos como del
funcionamiento del dispositivo
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