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1. INTROD
La genética es la ciencia q:1e estudia los fenémenos de la herencia y sus variaciones.
Desde que el monje austriaco J G Mendel (1882-1884) con sus plantas present6 los
primeros conceptos de la genética hasta llegar al establecimiento del genoma humano en
2003, esta ciencia ha sufrido una inusitada evolucién, y ha llegado a adquirir una gran
complejidad.

Desde hace tiempo se investiga la influencia de los genes en las enfermedades mentales
mas importantes. El problema es que la vulnerabilidad a ser contraidas no depende de un
solo gen, son enfermedades multigénicas en las que hay varios genes posiblemente
implicados, a pesar de que aliin no se conocen todos, ni exactamente como y a través de
que mecanismos actian, en los Gltimos afios, ha habido un desarrollo hnpresionag!;@ en el

estudio de los genes implicados.

De todas maneras, aunque hay un consenso a cerca de que para la presentacién de la
enfermedad son necesarios diferentes tipos de desencadenantes, es evidente que en la
vulnerabilidad a presentar la esquizofrenia hay un componente genético fundamental, lo

mismo que en trastorno bipolar.
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Con el desarrollo del Proyecto Genoma Humano se ha incrementado ampliamente: la
identificaci6én de genes relacionados con las enfermedades, incluidas las de la esfera
mental. Dicho Proyecto como investigacion internacional busca seleccionar un modelo de
organismo humano por medio del mapeo de la secuencia de su DNA. Cuando se inicié
oficialmente (en 1990 como un programa de quince afios), se pretendia registrar los
80.000 genes que codifican la informacién necesaria para construir y mantener la vida.
Pero ya para el 2003 se tenia la decodificacion y mapeo casi completos, cuando faltaban
tres afios para el cincuentenario del descubrimiento de la estructura de la doble hélice del
A.D.N. (Acido desoxirribonucleico) por parte de Watson & Crick (1953-2003).

Un genoma es el nimero total de cromosomas, o sea todo el ADN de un organismo,
incluido sus genes, los cuales llevan la informacién para la elaboracion de todas las

proteinas requeridas por el organismo, las que determinan el aspecto, el funcionamiento,
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el metabolismo, la resistencia a infecciones y otras enfermedades. Es el codigo que hace

que Seamos COmo SOmos.
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Un gen es la unidad fisica, funcional y fundamental de la herencia. Es una secuencia de
nucledtidos ordenada y ubicada en una posicion especial de un cromosoma. Contiene el
codigo especifico de un producto funcional.

La importancia de conocer acabadamente el genoma es fundamental para el conocimiento
de las enfermedades, ya que todas ellas tienen un componente genético, tanto las

hereditarias como las resultantes de respuestas corporales al medio ambiente.

Posiblemente cuando se vayan identificando y caracterizando en el futuro los genes de la
susceptibilidad a contraer la psicosis, tendrédn un importante impacto en nuestro concepto
de la fisiopatologia de la enfermedad y conllevardan cambios en la clasificacién y la
préctica clinica de la psiquiatria. i

Tanto la esquizofrenia como el trastorno bipolar o maniaco-depresivo son enfermedades
graves; entre las dos, afectan al 2% de la poblacién (El trastorno bijpolar afecta a
alrededor de 100 millones de personas en todo el mundo), las mismas se estan eshiiando
desde un enfoque de susceptibilidad genética familiar, esto hasta la fecha ha arrojac!o
muchos y muy importantes resultados, pero ninguno exento de controversias, ya qué no
se ha podido confirmar la presencia de genes susceptibles en todas las familias y
poblaciones estudiadas, debiéndose esto a muchas causas, entre ellas la complejidad y
heterogeneidad de las bases genéticas de los trastornos psiquidtricos.

"Al aclarar los mecanismos de la enfermedad, los hallazgos allanardn el camino para
mejorar el diagnéstico y el tratamiento”, dijo Nick Craddock, profesor de psiquiatria en la
Universidad de Cardiff, en el Reino Unido. Por lo que en la actualidad se hace necesario

y esta en boga el estudio genético de estas patologias.

Actualmente los importantes avances producidos en las técnicas de investigacion
cientifica, permiten clarificar incégnitas en el campo de la genética y en un futuro nos
permitird valernos de ellas. Asi, conociendo mejor las causantes de diferentes
enfermedades psiquiatritas, las mutaciones, la elaboracién de sus mapas cromosémicos y

la posibilidad de manipular esta informacién, encontraremos posibles curaciones y




prevencién de un sin numero de enfermedades psiquiétricas, entre ellos los trastornos
afectivos -+ i

Ya se ha establecido una relacion genética en la transmision de estas enfermedades; lo
que se trata de demostrar ahora, es si estos genes tienen alguna relacién étnica buscando

la relacion en poblaciones aisladas.
1.2 Antecedentes

Con la evolucién de la Genética como ciencia se habian desarrollado una serie de
conceptos iniciales, que posteriormente han tenido que ser modificados o ampliados con

el descubrimiento de nuevos conocimientos.

Asi por ejemplo, la clasica herencia mendeliana que fue base teérica sustentadora de la
transmisién de caracteres hereditarios durante varios afios, se hizo insuﬁcient_q para
explicar numerosas enfermedades de caricter claramente hereditarias que se fueron

conociendo.

Desde el affo 1963 se conoce de la existencia de ADN dentro de Ia mitoconigia, sin
embargo no es hasta la década de los afios 70, en que "el otro genoma humano" se
comienza a considerar como posible responsable de enfermedades genéticas humanas quc

tendrian un patrén de herencia.

Los avances en la investigacién genética han sido resultado de diversos tipos de estudios
realizados con el fin de establecer el sentido de heredabilidad de rasgos sintomas o
cuadros, y las estrategias para la identificacion de genes que estdn siendo aplicadas en la
genetica molecular, en sus esfuerzos por conocer las bases genéticas de las enfermedades

mentales.

Los tipos de estudios que se realizaron desde una primera etapa son:
o Estudios familiares de riesgo: Donde los parientes del individuo afectado tendrén
mayor riesgo de presentar la enfermedad que los parientes del individuo sano.
e Estudios con gemelos y con familias de gemelos: Estos proporcionan la
realizacion de un experimento natural que determina la importancia de factores

genéticos con respecto a los ambientales en la etiologia de una enfermedad.




