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Ezcrit per Gemma Marfany, investigadora en genética de Mnstilul de Biomadicing de fa Universitat de Barcelona.

ACAD®RS
DE GENS

P ; Moltes malalties no sén degudes a microbis, ni a cap tipus d'agents infec-
N ciosos. S6n malalties amb les quals naixem, causades per factors heredita-
' ris. Dels 30.000 gens que sdn necessaris per construir i fer funcionar el cos
huma, de vegades només cal que un d'ells sigui defectuds per causar una
d'aguestes malalties. Els cagadors de gens son cientifics que tracten d'esbri-
nar quins son els gens responsables d'aguestes malalties i de descobrir an
se situen dins de 'immens ocea desconegut que representa el nostra DNA.
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CONCEPTES BASICS
DEL CACADOR DE GENS

Els genetistes sén els cientifics gue es dediquenala
genética, és a dir, la ciéncia que estudia com es trans-
met la informacis hereditaria en els éssers vius. Bl DNA
&s la molecula gue canté aquesta informacis i podriem

imaginar-lo com el manual dinstruccions que dirigeix
el comportament de les nostres cél-lules, Els indica com

i quan multiplicar-se, quines substancies produir, i fing

i tat quan morir. En conjunt, doncs, el DMA dirigeix el
desenvolupament i funcionament d'un organisme viu.
Aquest manual d'instruccions és corm una enciclopidia
de grandissimes dimensions,

Els genetistes dediquen els seus esforcos a estudiar |
nomes algunes de les instry ccions concretes d'aquest
manual: els gens. Cada gen porta la informacid neces-

saria per a canstruir una proteina. Les proteines son
les molécules responsables de realitzar o dirigir tates i
cadascuna de les funcions de les céllules. Per tant, cadla
gen és responsahle d'algun procés en el nostre cos, des
de la digestid del sucre, fins al color dels nostres ulls,

Cada cop que una cal|

la seva infarmacia ge:
alguns errars, Aquest
mutacions, j 5j as prod
poden alterar fa in forma
I3 proteina que en sg

ula es divideix, ha de duplicar
nética. En fer-hg, SOVint comet
5 BITOrS 500 el que anom enem
ueixen a linterior d'algun gen,
Cich que aquest conté. Resultat:
rtira no realitzara |a seya funcig

I
; i
AQUEST EMBRIC HUMA DE 4 CEL-LULES ik
ARRIBARA A TENIR-NE 100 BILIONS PER DiVISICH i
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L"OBJECTIU: LES MALALTIES GENETIQUES

A grans trets, aguestes malalties genéti-
ques poden ser causades per canvis en

san més freqlients en la poblacid), com
ara l'osteoporosi, la hipertensio arterial

s

simptomes greus. D'altres malalties gené-
tiques sén molt més prevalents (és a dir,

un dnic gen. Aquestes malalties mono- o la diabetis de l'adult; perd com que en E
geniques, com per exemple, 'hemofilia,  aguestes intervenen canvis en molts Ige_ns L
la fibrosi quistica o la fenilcetondria, no i, a més, factors externs ambientals{habfts |
sén molt freglents en la poblacid, perd  alimentaris, d'higiene, desport, historial

solen manifestar-se en néixer i presenten  médic..) les anomenem malalties com- i

plexes. Aquesta complexitat fa gue siguin
més dificils d’'abordar per als genetistes.
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LA SATISFACCIO DE LA DESCOBERTA

per al cientific, la investigacié és vocacional i suposa un repte intel-
lectual de superacia constant, tot esdevenint una font tant d'alegries
com de frustracions. Tot i aixd, a la vida de qualsevol professional hi ha
molt poques gratificacions similars a les que senten els genetistes dedi-
cats a la genitica humana quan descabreixen un nou gen responsable
d'una malaltia en una familia, Bl genetista se sent com un aventurer a la
recerca de tresors, que després de multiples esforgos i dedicacio, reso-
lent paranys i seguint indicis, troba el seu tresor: un gen. Aguest simil
tan senzill permet entendre per qué els cientifics, toti les dificultats in-
herents, ens dediguem a la recerca.

Citosina mapes san molt precisos | acurats, Perd, com sempre succeeix amb

els mapes, fan falta senyals visibles i distancies de referéncia que
0 ens permetin orientar-nos dins del pergami, fent-nos una idea de
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BASES L'’AVENTURA DE LA CACA DE GENS e
i DEL DNA Cam tot bon cercatresors, el genetista necessita iniciar la seva

l i aventura amb una informacia hiable  un bon mapa: §i cal una fami-
i NH, lia que pateixi la malaltia i bons mapes del DNA huma. lgual que
5 els mapes geografics poden ser politics o fisics, els mapes del DMA

| : =N poden ser genétics (gue reflecteixen com es transmet el DMA] o
i ] fisics {tota la segiiéncia d'un fragment de cromosoma). Des que es

| i /g va realitzar la seqiienciacio del genoma huma, en la qual es va de-

‘i N O terminar l'ordre exacte dels 3.000 milions de bases o «lletres» del
| H OMA humé (A-adenina, T-timina, C-citosina, G-guanina), aguests

i

com de luny o d'aprop estem d'un determinat llac, en aguest cas,
d'un gen. Les distancies al DNA &5 mesuren en bases, kilobases
1 NH (1.000 bases) i megabases (1 milié de bases).
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Els senyals d'orientacid dins dels mapes del
DNA sanomenen marcadors genétics o tam-
bé polimarfismes genétics. Aguests marcadors
san seqligncies variables dins d'una poblacié |,
en principi, s troben en regions gue no cau-
sen cap malaltia ni afecten el fenotip {la paraula
genética emprada per anormenar les caracteris-
tiques d'una personal, Per exemple, suposem
gue en una determinada posicio dun crome-
soma hi podem trobar una «lletraz &, o bé, una
G. 51 mirem maltes persones per a agquesta
posicid, podem veure gue r'hi ha gque son A8
thavent rebut de pare una A i de la mare, tam-
bé una &), n'hi ha que son GG (havent rebut de
pare una G i de la mare, també), o bé sén AG
(havent rebut de pare i mare una base o «lletras

.ORIENTAR-SE AMB ELS MAPES GENETICS

en els marcadars o no. Es a dir, si trobéssim que
tots els individus malalts d'una familia sdn AA
per a aquest marcador i que els sans son GG o
AG, podriem pensar que el gen responsable de
la malaltia es troba a prop d'aguest marcador.

Per tant, el que fan els genetistes &5 inter-
pretar les pistes que troben al DNA dels indi-
vidus de la familia, tant dels malalts com dels
sans, | deduir si el tresor esta prop del riy, perd
lNury de la muntanya o a tocar d'un turcnet
amb palmeres, Es a dir, dedueixen si el gen res-
pansable de la malaltia es troba a prop, molt
lluny o a tocar dels marcadars gendtics gue es-
tudien. | també, d'igual manera que passa amb
els buscadaors de tresors, només la conflugncia

diferent). D'aguesta manera, mirant aguestes  de coneixements previs solids, bones eines,
seqiiéncies que son variables, trobem els indi-  capacitat i tenacitat {i també, per qué no?, una
cis a sequir, i analitzerm si tots els que estan ma-  mica de sort), condueix a la recompensa: el gen
lalts han rebut la mateixa seqiéncia (i, pertant, i la mutacia (el canvi en la segiiéncia del DMNA)
el mateix tros de cromosoma de pare i de mare)  responsable de la malaltia. i

GEN LOCALITZAT! I ARA?

Un cop trobat el tresor, e gen, qué passa? Com acaba |a
pellicula? Doncs llavors tot just sobre un nou cami, s'ence-
ta un‘a hova etapa, Un cop el cientific ha identificat un gen
préviament no descrit i la mutacis que causa la malaltia
el seglient pas consisteix a eshrinar quina és la funcid u:;I»aLIr |
gen Qescobert, tant en una persona sana com en un paci-
ent, y aixi anar dilucidant per que aquella mutacid, aquel|
::_anw concret en la informacio del DNA, causa una malal-
tia tan grew. | si saberm quina és la causa d'una malaltia, ja
podem oferir a la familia un consel| genétic i un d iagnr.’:thi-:
prenatal i de persones portadores acurat. Tambeé haurem (
posat la primera pedra Per en un futur, intentar curar-la |
amb estratégies tera péutiques, especifiques i dirigides
que supleixin el defecte gengtic. Tot aixé entra dins del '
camp de la biomedicina, i és part del que es fa a [BUB .
(Institut de Biomedicina de |a UE). .

La Gemma Marfany, antora daquestarti-
cle, és genetista en un geup dinvestizacia
que treballa, entre d'altres, amb la retinos;
Pigmentiria, una malaltia genética de ce-
Buesa progressiva, causada per molts sens
diferents, molts dels quals encara u:tau
pecdescobrir, En aquest context, és Ficil
comprendre L il-lusié amb qué el seu equip
d'investizacia (i molts d'altres) estudien {
noves families, cercant nous gens, identifi-
cant-ne i estndiantles mutacions. Aquella
fiscinacio dadolescent que la Gemma sen.

tia fa uns anys per les aventures fantistiques
i de ciéncia ficcio ha esdevingut Fascinacio
perala descoberta cientifica,




