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GENES ENTRE LAS CUERDAS

Un equipo de investigadores catalanes ha descubierto las caracteristicas de
un gen que provoca el sindrome de Down. Con este avance esta mas cerca
su prevencién y tratamiento.

Esther.Solsona de la Sema

a caracterizacion e identificacion del DSCR1
como uno de los genes directamente vinculados al sindro-
me de Down ha confirmado las expectativas de que en
dos aios fodos los genes del cromosoma 21 estaran clasi-
ficados, al menos parcialmente, y con todo detalle en cin-
co o seis afios. Asi de optimista se muestra el doctor Xavier
Esfivill nada més descubrrir, desde la direccién de un equi-
po de nueve investigadores, el denominado DSCRI, sigla
inglesa con la que se ha bautizado al primer gen de la
region critica dg‘ sindrome de Down.

El jefe del departamento de Genéfica Molecular
del Insfituto de Investigacion Oncolégica (IRO) de Barcelo-
na se muestra reficente a hacer pr;?icciones, en cuanfo a
ciencia se refiere, aunque si se alreve a estimar que diez
afios es una cifra prudente para suponer que se
podrd intervenir en la prevencién y tratamiento

La investigacion fue dotada con 100 millones
de pesetas de los fondos obtenidos de la solidaridad
de |E:)>s catalanes a través de una maratén televisiva, en
la que se recaud casi 400 millones de pesetas. El deficit
en investigacion real acerca del sindrome de Dowv por
parte de la Administracién del Estado ha motivado que

esta iniciativa solidaria permitiera paliar algunas defi-

ciencias en la financiacién de proyectos de investiga-
cion.

INTERCAMBIO INTERNACIONAL

Un ejemplo de la situacion actual por la que
afraviesan los investigadores espafioles ha quedado de
manifiesto en el refraso sufrido en su participacion en
un proyecto con especidlistas de Estados Unidos y Ja-
pén. En este caso, las trabas burocréticas de la Unién
Euroepa han impedido su participacién en el estudio
detallado de la region critica del sindrome de Down
(llamada g22) con grupos de trabajo norteamericanos
y nipones.

A pesar de todo, el equipo del doctor Estivill
colabora cre forma estrecha con ofros grupos de inves-
tigacién. El intercambio de avances se ha producido
con los equipos del Doctor Jesus Flérez, farmacélogo de la

del sindrome de Down. Del gen ahora identifi-
cado se ha podido averiguar que fiene relacién
con ¢l sistema nervioso, por lo que en efapas
muy fempranas se expresa en el corazén y en
el cerebro. Este gen codifica una pequefia
profeina formada sélo por 171 aminoécidos.
Dado que éste no tiene similitud con ningn ofro
gen conocido, Estivill ha pasado de forma répi-

la a experimentos con ratones en un intenfo de
determinar su pape! especifico.

MAPA CROMOSOMICO

El avance de la tecnologia aplicada
alainvestigacion estd permitiendo grandes pro-
resos en el conocimiento de los genes que con-
Emnan el cromosoma 21. Se sabe que el sin-
drome de Down viene provocado por la
sobreexpresion del cromosoma 21 (es decir,
cuando aparece en tres copias en lugar de dos)
y aunque éste es el mejor estudiado de todos los
cromosomas humanos, en casi quince afios
desde la identificacion del primero de sus genes
sélo se han caracterizado un total de 45.

El equipo de doctor Estivill lleva cuatro afios
intenfando trazar un mapa de este cromosoma. «Se
calcula que hay un millar de genes. Si queremos llegar
a saber cudles son los diferentes mecanismos que estan
implicados en el sindrome de Down, hemos de tener
esfos genes en nuesiras manos para poderlos estudiar,
saber qué informacion llevan y su funcién», especifica
Xavier Estivill.

Una vez trazado este mapa cromosdmico, «que
es como un mapa de carreferas», todavia quedaré
mucho por hacer puesto que «es muy posible que de
todos los genes del cromosoma 21 sélo una docena
sean relevantes en el sindrome de Down y sobre esos
habré que trabajar en profundidad para ver cial es
su papel y en qué punto se puede intervenir», afiade.
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Universidad de Cantabria. Ademés el grupo de Estivill ha
colaborado con los equipo de Ana Maria Planas, investi-
gadora del CSIC, y con Isidre Ferrer, neuropatélogo del
Hospital Principies de Espafia en Barcelona.

® El doctor Estivill en su laboratorio de Barcelona

El nuevo gen se expresa en efa-
pas muy fempranas, concrefa-

mente en el corazon y el cerebro



