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OCIENCIA 

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

Efe 

na técnica pionera de 
ul fecundación 'in vitro” 

desarrollada en el Rei- 
no Unido permitió el naci- 
miento completamente sano 
de ocho bebés de siete muje- 
res con un alto riesgo de trans- 
mitir enfermedades mitocon- 
driales graves. 

Esta patología tan hetero- 
génea, queafecta aproximada- 
mente a uno de cada 5.000 ni- 
ños y provoca una amplia va- 
riedad de enfermedades raras, 
impide el correcto funciona- 
miento de las mitocondrias, 
encargadas de generar la ener- 
gíanecesaria parael desarrollo 
y correcta función delos órga- 
nos y sistemas del cuerpo. 

Ahora, unequipo de cientí- 
ficos de la Universidad de 
Newcastle, Inglaterra, consi- 
guió mermar la probabilidad 
de que esta enfermedad here- 
ditariase desarrolle en ochobe- 
bés, cuatro niños y cuatro ni- 
ñas, graciasa unatécnica llama- 
da “transferencia pronuclear”. 

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

noticia de hoy ofrece nuevas 
esperanzas a muchas más mu- 
jeresenriesgo de transmitir es- 
ta afección”, dijo Doug 
Turnbull, uno delosmiembros 
del equipo. 

*Turnbull presentó losresul- 
tados de este ambicioso estudio 
junto a la profesora Mary Her- 
bert, autora principal, la docto- 
ra Louise Hyslop, y el profesor 
Bobby McFarland ante decenas 
de periodistas enel Science Me- 
dia Center de Londres. 

  

'MEZCLA DE ÓVULOS 
Después de que un óvulo es 
fertilizado, se le trasplanta el 
genoma nuclear-el que contie- 
nelas características individua- 

les como el color de pelo olaal- 
tura- de una mujer con muta- 
ción mitocondrial dentro de 
otro óvulo de una donante no 
afectada a la quese le ha extir- 
padoel genoma nuclear. 

Esta “mezcla” de ambos 
óvulos da lugar a uno sano que 
hereda el ADN de sus padres 
salvo el mitocondrial, que lo 
hace del óvulo donado, lo que 
noevita al100% laaparición de 
este tipo de patologías, pero sí 
lareduce notablemente. 

  

Los resultados del estudio, 
quese finalizó enla víspera y se 
publica en dosartículos en The 

New England Journal of Medi- 
cine, reflejan unareducción de 
los niveles de ADN mitocon- 

drial causante de enfermeda- 
des raras, que oscilaron entre 
“indetectables” y un 16% en 
sangre neonatal. 

“Los hallazgos son motivo 
de optimismo. Sin embargo, la 
investigación para compren- 
der mejor las limitaciones de 

las tecnologías de donación de 
mitocondrias será esencial pa- 
raseguir mejorando los resul- 
tados del tratamiento”, dijo la 

autora principal del estudio, 
Mary Herbert. 

Los ocho bebés, que ahora 
tienen entre uno y 24 meses, 
incluyendo un par de gemelos 
idénticos, nacieron sanos y cre- 
cen con un desarrollo normal, 

y el equipo señala quetres be- 
béssuperaron algunos proble- 
mas de salud tempranos que, 
según creen, no pueden atri- 
buirse directamente a la dona- 

ción de mitocondrias. 

Todos los niños participan 
en un estudio de desarrollo de 

18 meses y en lafecha de publi- 

    

SHUTTERSTOCK 

LA ENFERMEDAD MITOCONDRIAL ES UN TIPO DE PATOLOGÍA MUY HETEROGÉNEA. 

cación del informe todos esta- 
ban cumpliendo con sus hitos 
de desarrollo relevantes. 

Sin embargo, el equipo en- 
fatizó la importancia de mante- 
ner estos seguimientos para 
detectar cualquier patrón en 
sus condiciones, que se exten- 
derán hasta los 5 años. 

REACCIONES CIENTÍFICAS 

Los primeros resultados son 
alentadores, pero todavía hay 
que tomarlos con cierta caute- 
la, según investigadores dedis- 
tintas instituciones, que tam- 
bién advierten sobre interro- 
gantes éticas. 

En 2015, el Reino Unido fue 
el primer país enaprobar leyes 
que permiten el uso de la tec- 
nología de donación mitocon:- 
rial, la transferencia pronu- 
clear. Las mitocondrias (fábri- 
cas de energía delas células) se 
heredan generalmente de la 
madre, del óvulo. 

Expertos queno participa- 

ron enla investigación opinan 
de estos hallazgos en declara- 
ciones recogidas por Science 
Media Centre, una plataforma 
derecursos científicos para pe- 
riodistas en distintos países. 

Para Nils-Góran Larsson, 

del Instituto Karolinska, Sue- 
cia, lo publicado es muy im- 
portante y representa un avan- 
ce en la medicina mitocon- 
drial. “Este procedimiento 
avanzado no es un tratamiento 

de la enfermedad, sino una in- 

tervención que minimiza la 
transmisión del ADN mitocon- 

drial (ADNmt) mutado de la 
madre al hijo”. 

“Paralas familias afectadas, 
se trata de una opción repro- 
ductiva muy importante”, re- 
calca el investigador, quien 
describe que los datos presen- 
tados muestran que no se de- 
tectó ADN mitocondrial con 
mutaciones en la sangre de cin- 
code los niños nacidos;a pesar 
de ello, en tres niños síse ob- 

  

servaron niveles bajos. 
Larsson dice que “es poco 

probable que estosnivelesbajos 
causen enfermedades mitocon- 

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

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

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

te, Bélgica, dice: “Mealegra ver 
que porfinsehan publicado los 
primeros resultados del grupo 
dela Universidad de Newcastle 

(..) y que los ocho niños naci- 
dosgracias a esta técnica gozan 
de buena salud”. 

“Sin embargo, aunque los 
resultados demuestran que la 
técnica es viable y puede con- 
ducir a una reducción sustan- 

cial de la carga mutacional, 
también ponen de manifiesto 
que debemos actuar con mu- 
cha cautela”, plantea. 03 

  

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/TrkA, entre ellos Aaki, 
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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