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Definición 

 Estudia los 

determinantes 

genéticos de la 

variabilidad de la 

respuesta de los 

individuos a la acción 

de los fármacos. 



¿Cuál es el objeto de estudio? 

 Tecnologías para la 

selección de 

polimorfismos específicos 

 

 Polimorfismo: diferencia  

en las secuencias de 

ADN 

 



Polimorfismos de nucleótido 

único (SNPs) 

 El 99.9% de una 

secuencia individual 

de ADN es idéntica a 

la de otra persona 

 Del 0.1%, más del 

80% son SNPs 

 Identificados más de 

4 millones de SNPs  



Recordemos que… 



Al comparar genomas… 



Efectos de estas variaciones 



Desequilibrio de asociación 



Genética de poblaciones 



Aplicación final 



Polimorfismos de nucleótido 

único (SNPs) 

 Variación en el 

código genético de un 

individuo 

 Se da cuando cambia 

un nucleótido en la 

secuencia de ADN 

 “Consorcio SNP”: 

mapa de alta 

densidad del genoma 



¿Para qué sirve? 

 Escanear la 

susceptibilidad de un 

individuo a una 

enfermedad buscando 

patrones de SNPs en su 

muestra de DNA 

 Predecir  la respuesta de 

los individuos a la acción 

de los fármacos 



Ejemplo 

 Las familias de genes 

PER y CLOCK 

regulan los ritmos 

circadianos 

 Algunos 

polimorfismos (PER3) 

se han asociado al 

riesgo de CA de 

mama y próstata 



Otra aplicación… 

 



La FG da base a la Medicina 

Personalizada 

 La droga correcta 

 A la dosis correcta 

 En la persona 

correcta 

 El tiempo 

correcto… 



…al precio correcto 

 



Consorcio SNP – HapMap Project 

 Para encontrar 

variaciones genéticas 

que afecten la salud, 

enfermedad, 

respuestas a fármacos 

y factores ambientales 

 

 Japón, UK, Canadá, 

China, EEUU, Nigeria 



The HapMap Project  
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 Determinar patrones de variación del ADN 

 Información disponible al público 

 Descubrir variaciones relacionadas con enfermedades comunes 

 Permitirá desarrollar medios diagnósticos y dirigir mejor los 

tratamientos 



“Grupo de poblaciones y asuntos 

éticos, legales y sociales” 

 
 Se ocupa de evitar 

confundir “no revelar” 

con “evitar descubrir” 

 De dar la oportunidad 

a los grupos sociales 

de estudiar los 

aspectos científicos, 

éticos y sociales de la 

investigación 



Preocupaciones  
 Estigmatización de 

grupos 

 Discriminación  

 Considerar la historia 

y valores de las 

poblaciones 

 Entronización de la 

raza como una 

construcción 

biológica significativa 



Otras preocupaciones 

 Enfoque en la 

investigación 

genética  vs. 

insuficiente acceso a 

salud básica 

 Enfoque en la 

genética vs. Factores 

ambientales 



Otras más 

 Propiedad intelectual 

y patentes 

 

 Comercialización 

 

 Comunidades sin 

acceso (inmediato) a 

los beneficios 



Soluciones 

 Consultas con la 

comunidad 

 Revisiones con la 

comunidad 

 Posibilidad de 

reflexión de efectos 

éticos, sociales y 

culturales  del 

proyecto 



Soluciones 

 Política sobre colección y uso de muestras de las 

poblaciones 

 Se encarga a una institución sin ánimo de lucro 



 Instituto  Nacional de Ciencias Médicas 

Generales 

 





Las muestras almacenadas en el 

Instituto Coriell para futuros estudios  

 Tienen un consentimiento amplio para 

futuros estudios de variación genética 

 Sirven para creación de líneas celulares 

 Las líneas celulares y el DNA disponibles 

para investigadores académicos, estatales 

y comerciales en todo el mundo 

 El IRB del Instituto debe aprobar los 

protocolos 



Grupos de consejería a la 

comunidad (CAGs) 

 Informan a las comunidades cómo se 

almacenan las muestras y el uso 

 Informes cada 3 meses, periódico anual 

 Reuniones periódicas 

 Hasta mil dólares anuales para gastos de 

manejo 

 



Retiro de muestras o datos 

 No, porque no tienen identificación 

individual (anonimización) 

 El Comité puede solicitar el retiro si es la 

opinión de una parte importante de la 

comunidad 

 Datos de genotipo una vez en la base 

HapMap no se retiran porque ya han sido 

difundidos ampliamente 



Comercialización 

 Las compañías pueden desarrollar drogas, 

pruebas diagnósticas y otros productos para 

investigaciones futuras usando datos del 

HapMap 

 Ninguno producto se desarrollará como 

parte del HapMap Project 

 El Instituto Coriell prohíbe la 

comercialización de las muestras 

almacenadas 



Compensación y beneficios 

 Los donantes fueron compensados por su 

tiempo, viajes e inconvenientes 

 Los donantes no compartirán los 

beneficios derivados de los desarrollos 

futuros de productos comerciales 

resultado de la investigación basada en 

los datos del HapMap  



Beneficios y reciprocidad 

 Se espera que el HapMap eventualmente 

beneficie la salud de todas las personas 

 Los beneficios en salud pueden esperar 

largo tiempo en materializarse en países 

de escasos recursos 

 Los donantes no reciben beneficios 

inmediatos en salud por las muestras  

 En negociación un beneficio a la 

comunidad de Nigeria 



La pregunta sin respuesta 

 

 ¿Tiene justificación ética gastar más de 

120 millones de dólares en desarrollar el 

HapMap cuando la mayor parte de la 

población mundial no tiene acceso al 

cuidado básico de la salud? 



 



 



 



¿Cuáles son nuestros problemas 

con los estudios FG? 

 Sin objetivos claros 

 Tenencia de la muestra indeterminada 

 Tipo de estudios a realizar indefinidos 

 Destino de la muestra al finalizar  

 Accesibilidad a los datos 

 Información adecuada al paciente 



                GRACIAS 


