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esté regulando la
Red en su beneficio
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con nombre falso, muestras su-
yas a 23andMe, Navigenics y De-
codeme. Las discrepancias eran
tan notables que para unamisma
enfermedad los resultados indica-
ban que tenía un riesgo alto, mo-
derado o bajo de desarrollar la
patología.

En esencia, estas firmas sue-
len emplear dos tipos de análisis.
En el caso del cáncer, por ejem-
plo, por un lado, atienden a los
genes conmutaciones de alto im-
pacto. Es decir, aquellos cuyas al-
teraciones se traducen enuna ele-
vada probabilidad de desarrollar
un tumor. Un caso clásico es el
gen BRCA1. Las mujeres de entre
40 y 49 años portadoras de lamu-
tación tienen 32 vecesmás posibi-
lidades de tener un cáncer dema-
ma que la población general.

Pero además están los llama-
dos polimorfismos de base única
(SNP en inglés, o snips), o varia-
ciones de baja penetrancia. Se tra-
ta de ligeras alteraciones (una so-
la base) en la secuencia del geno-
ma ADN que tienen distintas po-
blaciones y quemodifican el ries-
go a padecer enfermedades. Hay
más de 400.000 identificados y
muchos de ellos ofrecen porcen-
tajes de riesgo muy reducidos.
“En el caso del cáncer de colon,

por ejemplo, hay snips quemulti-
plican la probabilidad de desarro-
llar un tumor por 1,2 o 1,4; por lo
que es muy superior el riesgo si
se consume poca verdura”, apun-
ta Ignacio Blanco, responsable
del programa del consejo genéti-
co del Institut Català d’Oncolo-
gia.

Además, el riesgo es distinto
en función de las poblaciones, y
casi todos los estudios se centran
en grupos de origen europeo, por
lo que hay vacíos para la predic-
ción en personas de origen asiáti-
co o africano. Y la combinación
de distintos snips (conocidos o
desconocidos) varía los índices
de probabilidades, lo que compli-
ca notablemente más el cálculo.

Todo ello explica las divergen-
cias entre las distintas empresas.
No todas se centran en los mis-
mos marcadores, ni en los que
arrojan porcentajes de riesgo es-
tadísticamente significativos, lo
que se traduce en los distintos
resultados que arrojan a la hora
de calcular el riesgo. “La compa-
ñía que usó cinco SNP pronosti-
có un riesgo bajo, la que empleó
10 predijo una probabilidad alta
y la de 15 un riesgo medio en la
lectura de la misma enferme-
dad”, explicó Francis Collins en

su exposición de Boston de hace
un año.

“Cada compañía usa sus pro-
pios programas informáticos pa-
ra decidir qué alteraciones son
importantes y cuáles no, lo que
explica que a partir de un mismo
resultado de lectura genética
arrojen tasas distintas”, apunta
Blanco, “cuando la interpreta-
ción debería de ser universal”.

“Existen muchos marcadores
comunes y hay numerosa litera-
tura científica que avala la utili-
dad de los test genéticos”, sostie-
ne Ignacio Ariza, responsable de
desarrollo de proyecto de Geno-
lab. La opinión de Blanco es la
opuesta. “Todavía no tenemos

una información de estos marca-
dores lo suficientemente comple-
ta como para dar fiabilidad a es-
tos estudios”, sostiene. “De mo-
mento, nome fío de ellos”, comen-
ta. No solo porque “están aún en
fase de evaluación y no se debe-
rían aplicar a la práctica clínica”,
sino porque los resultados se en-
tregan directamente a los consu-
midores, sin ningún tipo de inter-
pretación.

En esta idea abunda Pedro Pé-
rez Segura, responsable de la uni-
dad de consejo genético del hospi-
tal, Clínico San Carlos deMadrid,
que plantea un problema que
puede surgir en los test genéticos
que se hacen a través de la Red.
“Imaginemos que una persona
tiene una familia con historial de
cáncer, se somete a la prueba y
no aparece la mutación. El infor-
me sería negativo, pero ¿esta per-
sona tendría riesgo cero?”. “Esta
persona seguiría presentando un
elevado riesgo y debería estar so-
metida a supervisión sanitaria”,
se responde. De ahí la importan-
cia de una orientación de especia-
listas antes y después de la prue-
ba, como ofrecen las unidades de
consejo genético de cáncer de la
red hospitalaria pública, cada vez
más consolidada.

La ley de Investigación Bio-
médica, de 1997, exige un adecua-
do asesoramiento genético en to-
do este tipo de pruebas predicti-
vas. Pero, además, un real decre-
to de productos sanitarios de
2009 prohíbe la venta directa al
público de los test, así comoanun-
ciarlos, y exige que los practi-
quen profesionales cualificados
en centros acreditados. Esto impi-
de su comercialización en farma-
cias. ¿Y a través de Internet? “Ha-
bría que estudiar caso por caso,
solo estaría permitida si única-
mente se enviara a casa por co-
rreo el kit de recogida de mues-
tras y hubiera que ir luego a un
centro para recibir el resultado y
la consulta”, comenta la responsa-
ble de la Agencia delMedicamen-
to.

Esto cierra las puertas a las
firmas nacionales que solo ope-
ren a través de la Red. ¿Qué suce-
de con las que ofrecen este servi-
cio en el extranjero? “Estamos
trabajando con nuestros colegas
europeos para hacer frente a es-
tos problemas”, comenta
Avendaño.

Existe otra cuestión: los genes
no lo son todo. Más allá del ADN
hay cada vez un mayor conoci-
miento de los factores ambienta-
les (la alimentación, hábitos de
vida, contaminación...) que influ-
yen en el comportamiento genéti-
co. Se trata de mecanismos bio-
químicos que actúan como inte-
rruptores de los genes, de forma
que sin alterar la secuencia de las
bases (agctttaaaggt...), son capa-
ces de modificar la actividad de
los genes. Esta disciplina del co-
nocimiento, la epigenética, está
llamada a acabar con el determi-
nismo genético que destila la pu-
blicidad de las compañías de pre-
dicción genética. Quizás en un fu-
turo, estas empresas tengan que
reorientarse y no baste con ofre-
cer información genética (certe-
ra) de los clientes, sino epigenéti-
ca. Pero esto ya es otra historia.
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E 23andMe. Empresa
estadounidense cuyo nombre
procede de los 23 pares de
cromosomas que componen
el cariotipo de la especie
humana.

E Navigenics. Esta firma
con sede en Reikiavik
(Islandia) ofrece información
para “entender tu ADN” y
“cómo afecta a tu salud”.

E DecodeMe. Desde 500
dólares la compañía se
ofrece a “descodificar tu
salud”, a través de un barrido
genético completo,
oncológico o cardiovascular.

E Pathway Genomics.
Ofrece información genética
sobre la respuesta a
medicamentos o la
propensión a tener obesidad,
cáncer, diabetes o infarto de
miocardio.
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“De momento,
no me fío de estos
estudios”, dice un
experto en genética

España exige que
un especialista ‘lea’
los resultados y
diga si hay riesgo
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