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10 ‘ABABOL ‘ CIENCIA

PILDORAS SOBRE
INVESTIGACION

ria en la que el 50% de
la descendencia pue-
de haber heredado este de-
fecto y se les ofrece la reali-
zacién de un electrocardio-
grama y una ecocardiografia
a los hijos, hermanos y pa-
dres de este primer afecta-
don, explica Gimeno.
Habitualmente en la pri-
mera cita, si el paciente esta
de acuerdo, se realiza una ex-
traccion de sangre del brazo
y se cursa el estudio de los 17
genes identificados. El resul-
tado suele tardar unos meses
pero si es positivo se realiza
extraccion a los familiares y
se les informa de quienes han
heredado y quienes no, el de-
fecto genético. «Los no por-
tadores -apunta el experto-
pueden ser dados de alta ya
que no van a desarrollar la
enfermedad ni transmitir la
alteracion a su descenden-
cia. Por el contrario, a aque-
1los que resultan ser porta-
dores les ofrecemos asesora-
miento genético y un segui-
miento desde el punto de
vista cardiaco estrechoy.

Aplicaciones
La genética no solo es ttil para
saber por qué ramas de la en-
fermedad se ha transmitido
el defecto y que, por tanto,
estan en riesgo de desarrollar-
la, sino que también en algu-
nos casos informa sobre cémo
va a comportarse en el futu-
0. Como dice Juan Ramoén Gi-
meno: «Sabemos de algunas
mutaciones que tienen peor
prondstico que otras y modi-
ficamos el tratamiento seguin
este resultado. Este tema en-
laza con la llamada medicina
personalizada o de precision.
Existen ya novedosos trata-
mientos dirigidos a pacien-
tes no solo con una enferme-
dad concreta sino con un de-
fecto genético especifico. To-
davia son pocos los farmacos
tan dirigidos pero se esté de-
sarrollando mucho la inves-
tigacién en este campoy.
«Aunque ya queda fuera de
nuestras competencias, es im-
portante saber que el resulta-
do genético permite el aseso-
ramiento reproductivo. Exis-
ten técnicas de diagnostico
preimplantacional para evi-
tar que la alteracion se trans-
mita a la descendencia. Esta
parte del estudio depende del
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‘Entre Cientificas’
visita el campus
dela UCAMen
Cartagena

EXPOSICION

La exposicion ‘Entre Cientifi-
cas’, producida por la Funda-
cidn Séneca, estard hasta el 13
de mayo en el pabellén 2 del
campus de Cartagena de la
UCAM. Lamuestra expone la
vida y actividad de 34 presti-
giosas investigadoras en acti-
voy de referencia mundial, y

su aportacion al avance del co-
nocimiento en campos como
la biologia, la medicina, la eco-
nomia, etc. recogiendo su pro-
pia voz a través de frases capa-
ces de definir su vision del tra-
bajo investigador y del papel
de la propia ciencia. Ademas,
la muestra une ciencia y arte,
yaque la artista Katarzyna Ro-
gowicz ha puesto rostro a las
cientificas. La exposicion, asi
como el resto de materiales
que la completan, estan dis-
ponibles en la web http:/fse-
neca.es/entrecientificas/.

Minimizar los
calculos para
predecir laintencion
de movimiento

INVESTIGACION

Poder predecir el pensamien-
to humano es el suefio de
muchos. El doctor por la
UPCT Juan Antonio Marti-
nez ha desarrollado una eva-
luacion de las prestaciones
de un sistema de lectura de
datos cerebrales de bajo cos-
te utilizado para predecir la

Juan Ramon Gimeno, medico del Hospital Virgen de la Arrixaca. :: NacHo GARcia / AGM

Servicio de Genética Médica
y del Servicio de Ginecologia
y Obstetriciay, afiade.

Quiza una de las mayores
ventajas de este tipo de avan-
ces es la posibilidad de infor-
mara los afectados de cuil es
su dolencia y lo que ello su-
pone. Comenta el cardiélogo
que la mayoria de los pacien-
tes, cuando se les explica con
detalle el significado del re-
sultado por un profesional
con experiencia en estas en-
fermedades genéticas, tiene
una buena aceptacion.

«Muchos piensan que todo
nuestro futuro, en este caso
la enfermedad, depende de
NuestIos genes pero no es asi.
Es una informacién impor-
tante, si es cierto, pero hay
mas pruebas que tenemos que
tener en cuenta y hay mu-
chos opciones de tratamien-
to en el caso de que la enfer-
medad se desarrolley, indica.

Si bien es cierto que las fa-
milias que tienen un ante-
cedente de un familiar falle-
cido por la enfermedad,
como un caso de muerte su-
bita, el diagnostico de la al-
teracion genética en otros
miembros supone un duro

golpe. Las asociaciones de
pacientes juegan un papel
cada vez més importante en
elapoyo personal en casos
dificiles. En Murcia existen
dos, especificamente, sobre
cardiopatias familiares.
Muchos padres acceden a
realizarse estudios por sus hi-
jos, no por ellos mismos. Su
preocupacion es la descen-
dencia. El diagnostico de es-
tas enfermedades en algunos
casos, puede tener implica-
ciones en la vida diaria, en la
posibilidad de realizar ciertas
actividades fisicas o en el de-
sempefio de algunos trabajos.

Pioneros

El diagnostico genético gana
fuerza a marchas forzadas. La
Arrixaca cuenta con una uni-
dad de genética médica muy
activa «y contamos, a diferen-
cia de otras comunidades au-
ténomas, con un Plan Regio-
nal de Enfermedades Rarasy.
En el Servicio de Genética
Meédica se reciben pacientes
con cualquier patologia gené-
tica rara, no solo cardiol6gi-
ca. (Nosotros les remitimos
para estudio algunos casos de
cardiopatias en los que no solo

el corazon esta afectado, en
los que la enfermedad mus-
cular afecta ademas a otros
musculos del cuerpo por
ejemplo, o cuando necesita-
mos asesoramiento reproduc-
tivon, explica el cardiélogo.
La Unidad de Cardiopatias
Familiares es una de las ocho
unidades de referencia de Es-
pana para el diagnéstico y tra-
tamiento de estas patologias.
Se trata de una unidad algo
atipica, compuesta por pro-
fesionales de muchos servi-
cios diferentes dentro y fue-
ra del hospital. A destacar el
laboratorio de Cardiogenéti-
ca, el servicio de Cardiologia

Participar enlared
europea de centros
ERN supone la
posibilidad de que
los pacientes de
cualquier region o
pais dela UE puedan
acudir pararealizar
un diagnéstico
relacionado con
ciertas patologias

imaginacién del movimien-
to, incluyendo ademas una
metodologia capaz de redu-
cir los calculos necesarios a
entre un 3% y un 5% de los
originales. El trabajo, titula-
do ‘Sistemas de interfaz ce-
rebro-ordenador basados en
dispositivos EEG de bajo cos-
te y modelos neurodifusos
aplicados a la imaginacion de
movimiento’ se basa en eva-
luar el dispositivo de captu-
ra de datos Emotiv EPOC para
identificar la imaginacion del
movimiento de la persona.

Pediatrica, Patologia y Medi-
cina Forense, Cirugia Cardia-
ca, etc. Destaca Gimeno que
obtuvieron la acreditacion el
21 de marzo de 2013, cuando
llevaban funcionando ya 10
afos. «Para la acreditacion se
realiz6 una auditoria en la
que se evaluaron criterios de
calidad asistencial, experien-
cia docente e investigadora.
Mas recientemente, el 16 de
diciembre de 2016 nos inte-
gramos en la recién creada
red europea de 25 centros
(ERN, Guard-Heart) que li-
dera un prestigioso doctor
holandés, Arthur Wilde. En
esta red hay tres hospitales
espanoles (el Sant Joan de
Deu de Barcelona, el hospital
Puerta de Hierro de Madrid y
el Hospital Universitario Vir-
gen de la Arrixaca de Murcia)y.

Participar en estas redes
supone, ademas de un reco-
nocimiento para todo el equi-
Ppo, la posibilidad de que pa-
cientes de cualquier comuni-
dad de nuestro pais o de cual-
quier miembro de la Unién
Europea pueda acudir a ellos
para realizar un determina-
do diagnéstico, asesoramien-
to o técnica concreta relacio-

Juan A. Martinez. :: urct

nada con estas patologias. E1
hecho de participar en redes
de centros de mucho presti-
gio como la ERN es por otro
lado una oportunidad para
progresar en el conocimien-
to, para disponer de algunos
tratamientos novedosos y par-
ticipar en importantes pro-
yectos de investigacion.

A lavanguardia

Asegura el investigador que
«las unidades de referencia
deben velar por continuar a
la vanguardia del conocimien-
to con el objetivo de ofrecer
una atencion de precision al
ciudadano. Otros objetivos
son la promocion de la salud,
la transferencia de los resul-
tados de la investigacion a la
sociedad y la innovacion con
la incorporacién de nuevos
tratamientosy.

El beneficio para la socie-
dad, en su opinion, «es dis-
poner de un buen equipo, de
personas expertas en patolo-
gias raras, aunque relativa-
mente frecuentes, con el ob-
jetivo de diagnosticar, tratar
y prevenir la aparicién de
complicaciones potencial-
mente graves.

D pressreader  Press
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