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CIENCIA 

TÉCNICA PIONERA DE 
FECUNDACIÓN “IN VITRO' 
PERMITIÓ EL NACIMIENTO 
DE OCHO BEBÉS SANOS, A 
PESAR DE QUE TENÍAN UN 
ALTO RIESGO DE ENFERMAR 
reino unio. Las madres tenían gran probabilidad de 
transmitir enfermedades mitocondriales graves, patologías 
hereditarias que afecta a uno de cada 5.000 niños. 

na técnica pionera de fe- 
cundación invitro' desa- 
rrollada en el Reino Uni- 

do permitió el nacimiento com- 
pletamentesano de ocho bebés 
desietemujeres con unaltories- 
go de transmitir enfermedades 
mitocondriales graves. 

Esta patología tan heterogé- 
nea, que afecta aproximada- 
mente a uno de cada 5.000 ni- 
'ños y provoca una amplia varie- 
dad de enfermedades raras, im- 
pideelcorrecto funcionamiento 
delas mitocondrias, encargadas 
de generar la energía necesaria 
parael desarrollo y correcta fun- 
ción delos órganos y sistemas 
delcuerpo. 

Ahora, unequipo de cientíi 
cos de la Universidad de 
Newcastle, Inglaterra, consiguió 
mermar la probabilidad de que 
esta enfermedad hereditaria se 
desarrolleenochobebés, cuatro 
niños y cuatro niñas, gracias a 
unatécnicallamada “transferen- 
ciapronuclear”. 

“La enfermedad mitocon- 
rial puede tener un impacto 
devastador en las familias. La 

  

noticia de hoy ofrece nuevas es- 
peranzas amuchas más mujeres 
enriesgo de transmitir estaafec- 
ción”, dijo Doug Tumbull, uno 
delosmiembros del equipo. 

'Turmbull presentó los resul- 
tados de este ambicioso estudio 
junto ala profesora Mary Her- 
bert, autora principal, la docto- 
ra Louise Hyslop, y el profesor 
Bobby McFarlandante decenas 
de periodistasen el Science Me- 
dia Center de Londres. 

“MEZCLA' DE ÓVULOS 
Después de queunóvulo es fer- 
tilizado, sele trasplanta el geno- 
ma nuclear -el que contiene las 
características individuales co- 
moel color de peloolaaltura- de 
una mujer con mutación mito- 
condrial dentro de otroóvulo de 
una donante no afectada a la 
quesele haextirpado elgenoma 
nuclear. 

Esta *mezcla' de ambos óvu- 
losdalugaraunosano quehere- 
da elADN de sus padressalvoel 
mitocondrial, que lo hace del 
óvulo donado, lo que noevitaal 
100%la aparición deestetipo de 

patologías, pero síla reduce no- 
tablemente. 

Los resultados del estudio, 
quese finalizó en la víspera y se 
publica en dos artículos en The 
NewEngland Journal of Medici- 
ne, reflejan una reducción delos 

niveles de ADN mitocondrial 
causante de enfermedades ra- 

ras, que oscilaron entre “inde- 
tectables” y un 16% en sangre 
neonatal. 

“Los hallazgos son motivo 
de optimismo. Sin embargo, la 
investigación para comprender 
mejorlaslimitaciones delas tec- 
nologías de donación de mito- 
'condrias será esencial para se- 
guir mejorando los resultados 
del tratamiento”, dijo la autora 

principal delestudio, Mary Her- 
bert. 

Los ocho bebés, que ahora 
tienen entre uno y 24 meses, in- 
cluyendo un par de gemelos 
idénticos, nacieron sanos y cre- 
'cencon un desarrollo normal, y 
el equipo señala que tres bebés 
superaron algunos problemas 
de salud tempranos que, según 
creen, no pueden atribuirse di- 

  

SHUTTERSTOCK 

LA ENFERMEDAD MITOCONDRIAL ES UN TIPO DE PATOLOGÍA MUY HETEROGÉNEA. 

rectamenteala donación demi- 
tocondrias. 

Todos los niños participan 
enun estudio de desarrollo de18 
meses y en la fecha de publica- 
ción del informe todos estaban 
cumpliendoconsus hitos de de- 
sarrollo relevantes. 
Sinembargo, el equipoenfa- 

tizólaimportancia de mantener 
estos seguimientos para detec- 
tar cualquier patrón en sus con- 
diciones, quese extenderán has- 
talos5 años. 

¡REACCIONES CIENTÍFICAS 

Los primeros resultados son 
alentadores, pero todavía hay 
quetomarloscon ciertacautela, 
según investigadores de distin- 
tas instituciones, que también 
advierten sobre interrogantes 
éticas. 

En 2015, el Reino Unido fue 
el primer país en aprobar leyes 
quepermitenel uso de la tecno- 
logía de donación mitocondrial, 
latransferencia pronuclear. Las 
mitocondrias (fábricas de ener- 

gíadelascélulas)se heredange- 
neralmente de la madre, del 
óvulo. 

Expertos que no participa- 
ronenla investigación opinan 
deestos hallazgos en declaracio- 
nesrecogidas por Science Media 
Centre, una plataforma de re- 
cursos científicos para periodis- 
tas en distintos países. 

Para Nils Góran Larsson, del 
Instituto Karolinska, Suecia, lo 
publicado es muy importante y 
representa un avance en la me- 
dicina mitocondrial. “Este pro- 

cedimiento avanzado no es un 
tratamiento de la enfermedad, 
sino una intervención que mint 
miza la transmisión del ADN mi- 

tocondrial (ADNmt) mutado de 
lamadreal hijo”. 

“Para las familias afectadas, 
setrata de una opción reproduc- 
tivamuy importante”, recalcael 
investigador, quien describe que 
los datos presentados muestran 
quenose detectó ADN mitocon- 
drial conmutaciones en la san- 
gre de cinco de los niños naci- 

    

dos;a pesar deello, en tresniños 
síse observaron niveles bajos. 

Larsson dice que “es poco 
probable queestos niveles bajos 
causen enfermedades mitocon- 

riales, pero se requieren estu- 
dios de seguimiento adiciona- 

les”. Y añade que “como siem- 
pre, cuando se trata de nuevos 
procedimientosmédicos, esne- 
cesario que sean validados por 
estudios independientes”. 

Heidi Mertes, profesora aso- 
ciada de la Universidad de Gan- 

te, Bélgica, dice: “Me alegra ver 
que porfinse han publicado los 
primeros resultados del grupo 
dela Universidad de Newcastle 

(..) y que losochoniños nacidos 
gracias a esta técnica gozan de 
buena salud”. 

“Sinembargo, aunque losre- 
sultados demuestran quela téc- 
nica es viable y puede conducir 
auna reducción sustancial de la 

carga mutacional, también po- 

nen de manifiesto que debemos 
actuar con mucha cautela”, 

plantea. os 
  

IDENTIFICAN NUEVAS VÍAS GENÉTICAS IMPLICADAS 
EN EL DOLOR CRÓNICO DE LA ARTROSIS 

n equipo internacional 
ul compuesta porn 

'gadores españoles y el 
European Brain Research Inst- 
tute (EBRI) en Roma identifica- 
ron nuevas vías genéticas impli- 
cadasenlacronificación del do- 
lorarticular que permiten com- 
prenderlo y avanzar en el dise- 
ño de fármacos más efectivos. 

Este avance forma parte 
del proyecto europeo PainCa- 

ge, una iniciativa financiada 
porla Unión Europea que bus- 
ca comprender mejor los me- 
canismos moleculares del do- 
lor crónico y desarrollar nue- 
vas estrategias terapéuticas 
más seguras y eficaces. 

El deterioro cognitivo es 
una delas principales causas 
de discapacidad y dependen- 
cia en el envejecimiento y se 
estima que hasta un 40% de 

los casos de demencia podrían 
prevenirse al modificar facto- 
resambientales, especialmen- 
te hábitos de vida comolaacti- 
vidad fisica y la nutrición. 

Sin embargo, aún no se 
comprende completamente 
cómo estos factores influyen 
directamente sobre las funcio- 
nes cognitivas. 

El dolor es una señal esen- 
cial para la supervivencia, pe- 

ro cuando se mantiene en el 
tiempo, se convierte en unaen- 
fermedad crónica queafectaa 
una de cada cinco personas en 
el mundo. La artrosis, una de 
sus principales causas, genera 
un tipo de dolor que, con fre- 
cuencia, no responde bien a 
lostratamientos actuales. 

El estudio se centró en el 
papel del factor de crecimien- 
tonervioso (NGF) y sureceptor 
TTrkA, una vía de señalización 
clave en la percepción del do- 
lor. En modelos experimenta- 
les deartrosisen ratón, elequi- 

po observó cómo esta vía acti- 
vagenes y rutascelulares espe- 
cíficas que contribuyen al man- 
tenimiento del dolor crónico. 

Gracias a técnicas avanza- 

das de análisis genético y 
transcriptómico, los investiga- 
dores identificaron varios ge- 
nes cuya expresión está regu- 
lada directamente por la señal 
NGF/TIkA, entre ellos Aakl, 

Kalrn, ARMS/Kidins220 y 

Náfip2. Aunque algunos ya ha- 
bíansido asociados al dolor en 
otros contextos, su relación 
conla artrosisera hasta ahora 

   

prácticamente desconocida. 
Estos hallazgos abren la 

puerta a desarrollar tratamien- 
tos que actúen sobre objetivos 
más específicos, minimizando. 
losefectos adversos que presen- 
tan muchos de los medicamen- 
tosactuales comolos opioideso 
losantiinflamatorios. 

“Comprender qué genesse 
activan en la artrosis a través 

deestavía deseñalizaciónnos 
permite avanzar en el diseño 
de fármacos más precisos y 
efectivos”, señalan los autores 
del estudio. os
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