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LAS VARIANTES GENÉTICAS RARAS Y LA INTERACCIÓN DE LOS GENES CON EL AMBIENTE SON LAS VÍAS DE INVESTIGACIÓN MÁS CONSOLIDADAS

Hayquedefinir losdistintosfenotiposdelasma
El análisis de las variantes genéticas raras, el estudio de la interacción de
la genética de cada individuo con el ambiente y la definición de los distin-
tos fenotipos de la enfermedad: es la propuesta para investigar el asma y

avanzar en el camino de la curación que ha realizado Fernando Martínez,
director del Arizona Respiratory Center Tucson y profesor de la Universi-
dad de este estado norteamericano.

➔

❚ María R. Lagoa La Coruña

¿Dónde están las variantes
genéticas que sabemos que
influyen en esta enfermedad
pero que no aparecen?, se
ha preguntado Fernando
Marínez, director del Arizo-
na Respiratory Center Tuc-
son y profesor de la Univer-
sidad Estatal de Arizona, en
Estados Unidos, que ha ex-
plicado cómo en los últimos
años se han realizado estu-
dios con millones de genes y
miles de personas sin que se
hayan obtenido resultados
que arrojen luz sobre este
misterio.

En su intervención en el
XLIII Congreso de la Socie-
dad Española de Neumolo-
gía y Cirugía Torácica, cele-
brado en La Coruña, ha
aportado algunas claves y ha
dibujado un boceto para el
futuro. "Estamos buscando
variantes genéticas donde
no vemos con claridad", ha
insistido, para a renglón se-
guido proponer: "Hay que
buscar en variantes raras
que van a tener más influen-
cia sobre el fenotipo".

El problema estriba en
que hay que encontrar va-
riantes que todavía no han
sido descritas y en más de la
mitad del genoma humano
son raras. Para lograrlo, el
mejor método es, según Fer-
nando Martínez, secuenciar

a miles de sujetos, no geno-
tipar. En su opinión, habría
que realizar este proceso
con entre 10.000 y 20.000
personas.

Al mismo tiempo y en un
plano paralelo, aconseja es-
tudiar la interacción entre
las variantes genéticas y el
ambiente. De hecho, hay va-
rios estudios que han de-
mostrado ya que la misma
variante puede representar
un factor de riesgo en un
ambiente y aportar protec-
ción en otro. "Hay herma-
nos con iguales genes para
fibrosis quística y uno mue-
re a los diez años y otro no.
En el futuro, la salud pública
no puede ofrecer soluciones
iguales para todos", ha argu-
mentado Martínez, para
quien esta influencia del
ambiente comienza en el
momento del nacimiento.

Una visión simplista
Por otra parte, el autor de la
conferencia Manuel Tapia
ha subrayado que el asma es
heterogénea: "Actualmente,
se pone el apellido de asma
a todo lo que pita, es una vi-
sión simplista. Hemos co-
metido el error de entregar
a los genetistas puros el es-
tudio de la enfermedad por-
que los pacientes son distin-
tos y en cada caso conver-
gen factores diferentes".

Beatriz Lara Gallego, Emilia Barrot Cortés, Esperanza Sánchez Gómez, Carmen Hernández Carce-
reny, Nuria Roger Casals, Esther Barreiro Portela y Estrella Fernández Fabrellas.
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❚ X. L La Coruña

El XLIII Congreso de Separ
ha incluido una sesión sobre
liderazgo y feminización de
la profesión que fue definida
por una de las ponentes,
Carmen Hernández, del
Hospital Clínico de Barcelo-
na, como "una sesión de
mujeres, no de profesiona-
les", ya que la conclusión ha
sido clara y unánime: "Las
mujeres estamos preparadas
para liderar" el trabajo en
equipo multidisciplinar, y
"que nos evalúe quien tenga
capacidad para hacerlo, in-
dependientemente de su se-
xo o de su categoría".

Para Esther Barreiro Por-
tela, del IMIM de Barcelo-
na, "debemos fomentar el
trabajo interdisciplinar, con
mejor jerarquización y más
transversalidad y coordina-

ción", en el que quien ejerza
el liderazgo sea capaz de
"colocar a cada persona en
el lugar preciso", sin tener
en cuenta su sexo.

Según la ponente, hay que
hacer una reflexión sobre las
acciones de discriminación
positiva y hasta cuándo se
deben aplicar. También hay
que saber aprovechar las po-
sibilidades que ofrecen las
nuevas tecnologías de desa-
rrollar "una parte importan-
te de nuestro trabajo desde
casa".

Nuria Roger Casal, del
Consorcio Hospital de Vic,
ha comentado que las políti-
cas de igualdad "deben ser
planificadas y no improvisa-
das, ya que sólo así existe un
diagnóstico de la situación,
y se pueden percibir las ba-
rreras sutiles con las que se

encuentra toda profesional.
La primera de estas barreras
es saber si ella es su propia
barrera; la segunda, si exis-
ten otras barreras; y la terce-
ra cuestión radica en cono-
cer si son conciliables los
mecanismos de la promo-
ción profesional con los de
la conciliación, ya que si
bien no existe una discrimi-
nación salarial sí puede exis-
tir en el acceso a la investi-
gación, a la formación y a la
docencia".

La presencia de la mujer
en la historia fue analizada
por Emilia Berrot Cortés,
del Hospital Virgen del Ro-
cío, de Sevilla, que recordó
cómo durante la Edad Me-
dia "gran parte" de la asis-
tencia médica era responsa-
bilidad de las mujeres, si
bien a partir del siglo XIII

hubo una prohibición expre-
sa del acceso de las mujeres
a los estudios de Medicina.
En el siglo XIX proliferaron
los estudios tendentes a de-
mostrar la supremacía del
hombre blanco, e incluso en
el siglo XX Gregorio Mara-
ñon prohibía el acceso de las

mujeres a su laboratorio, y
Severo Ochoa recomendó a
Margarita Salas que investi-
gara en otro laboratorio dis-
tinto al de su marido, para
que sus resultados no fuesen
firmados por éste.

Beatriz Lara Gallego, del
Hospital Arnau de Vilanova,

de Lérida, precisó que el 42
por ciento de los socios de la
Separ son mujeres, si bien
en las altas de los últimos
cinco años ha habido un 64
por ciento de mujeres, "lo
que quiere decir que por de-
bajo de los 40 años las muje-
res somos mayoría".

"Estamos preparadas para liderar
y que nos evalúe quien sea capaz"

EN LOS ÚLTIMOS AÑOS HAN AUMENTADO LAS SOCIAS DE LA SEPAR

Fernando Martínez, en el congreso de la Separ.
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Fernando Martínez está
convencido de que hay dece-
nas de fenotipos de asma,
cuya definición es obligada
para conocer mejor la enfer-
medad.

Como colofón a su inter-
vención ha concluido: "El
futuro no consistirá en el

mismo tratamiento para to-
do el mundo, sino en un
abordaje en el que se tengan
en cuenta los genes y el am-
biente. La genética servirá
para identificar a los sujetos
que se puedan exponer a
unas cosas y a otras no".

"Es el científico que más

ha contribuido al conoci-
miento del asma y su genéti-
ca con una visión integrada".
Así ha definido a Fernando
Martínez durante su presen-
tación Héctor Verea Her-
nando, presidente del últi-
mo congreso de la Separ y
jefe del Servicio de Neumo-
logía del Complejo Hospita-
lario Universitario de La Co-
ruña.

Meta final
Martínez ha desarrollado un
ingente trabajo de investiga-
ción con una sola meta: la
curación de la enfermedad.
En el punto de partida de su
carrera estaban los recuer-
dos de su infancia, marca-
dos por las noches en que su
madre sufría ataques asmáti-
cos.

En una entrevista con
DIARIO MÉDICO ha confesa-
do que ésta fue su motiva-
ción: "El primer recuerdo
que tengo en mi mida es, en
medio de la noche, escuchar
a mi madre pitando, sin po-
der respirar. De pequeño me
hice la promesa de que iba a
curar la enfermedad".

Y ha hecho un gran traba-
jo, pero todavía no está satis-
fecho: "Se ha avanzado mu-
cho, sobre todo en el trata-
miento, pero por el momen-
to no hemos logrado curar-
la".

Tratamientos
individuales

Una vez encontrados y
analizados los genes

responsables del asma
y su relación con el
medio ambiente se
podrán establecer

tratamientos a la carta,
puesto que la

enfermedad no se
comporta de la misma

forma en todos los
pacientes. Es uno de los

retos de la
investigación en este

ámbito.
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