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acuerdo a la característica molecular de la 

patología y del paciente para optimizar la 
En la era Genómica, la medicina en eficacia de los fármacos, minimizar los 

el siglo XXI evoluciona desde un modelo Una nueva concepción de la medicina está efectos adversos y de esa forma, lograr el 
tradicional de diagnóstico y tratamiento modificando la perspectiva del cuidado de esperado éxito terapéutico.
hacia un modelo de Medicina Personalizada la salud. La Medicina Genómica es una 
que apunta a ser predictivo y de prevención.medicina personalizada, donde se realiza un En nuestros días, donde ya se 

diagnóstico correcto y se mejora la estudia la característica genética de las 
En la actualidad, la medicina con los terapéutica de acuerdo a la característica distintas enfermedades, se comienzan a 

logros de la genética médica está molecular de la patología y del paciente desarrollar fármacos que apuntan a corregir 
cambiando conceptos diagnósticos y para optimizar la eficacia de los fármacos, la falla molecular. En forma paralela se 
terapéuticos. Hoy, las herramientas que minimizar los efectos adversos y de esa desarrollan kits para realizar la detección de 
ofrece la biología molecular y el  forma, lograr el esperado éxito terapéutico. defectos genéticos en las distintas 
conocimiento alcanzado del genoma patologías y también kits para de detectar 
humano han permitido la concepción de biomarcadores que nos ofrecen la 
una nueva medicina,  la Medicina Dra. María Silvia Pérez posibilidad de monitorear la evolución de la 
Genómica, que apunta a una medicina Doctora en Biología Molecular enfermedad.
personalizada. Hoy, no solo interesa qué Gerente Medicina Genómica
característica molecular tiene la enferme-Génesis - MANLAB El mecanismo de respuesta a 
dad que padece un paciente sino también drogas se lo define como poligénico y 
qué características genéticas tiene ese multifactorial, es decir, es la sumatoria de 
paciente. El objetivo de la medicina E-mail: una gran cantidad de factores no solo 
personalizada es realizar un diagnóstico medicinagenomica@genesis-manlab.com.ar 
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genéticos que afectan en distinto grado la característica genética de la enfermedad, generalmente se diagnostica antes de los 6 

absorción, metabolismo, transporte y como es el caso del cáncer de mama, que de meses de edad. Dichos pacientes presentan 

eliminación de la misma, así como también acuerdo al tipo y la expresión genética de la cetoacidosis o hiperglucemias graves. Los 

a los blancos de acción de la droga célula tumoral es el tratamiento que se pacientes portadores de mutaciones en el 

. administra. gen mencionado, responden exitosamente 

Actualmente, con los métodos al tratamiento con sulfonilureas y con 

desarrollados es posible conocer las Otro ejemplo de patología donde es mayor eficacia que a la insulino-terapia. 

características metabólicas de los distintos necesario tener información genética para (Pearson ER, NEJM 2006.)

individuos, y de esta manera se identifican aplicar el tratamiento es el cáncer 

distintos fenotipos que se los clasifica como colorrectal (CCR), este tipo de cáncer es MODY (del ingles Maturity Onset 

metabolizadores lentos, regulares, rápidos considerado la tercera causa de muerte Diabetes of the Young) es el rasgo 

y ultrarrápidos. relacionada con cáncer en el mundo. La monogénico de la diabetes, clínicamente se 

causa y patogénesis del CCR están lo considera un grupo heterogéneo de 

La identificación del genotipo y su relacionadas tanto a factores ambientales diabetes no cetónica con herencia 

correspondiente fenotipo en los pacientes como genéticos. Existen alteraciones autosómica dominante y debut en la niñez-

podría identificar pacientes con un mayor genéticas que causan un desorden adolescencia. Existen 6 tipos diferentes de 

r iesgo de desarrol lar  toxic idad a progresivo de los mecanismos normales de acuerdo a la falla genética que presente el 

tratamientos con drogas convencionales, crecimiento celular. Uno de los grandes paciente. Los más comunes son MODY 2 y 

predecir refractariedad o resistencia al avances de la genética molecular en CCR fue MODY 3 que presentan mutaciones en los 

tratamiento. la identificación de mutaciones en los genes GCK-1 y HNFα1 respectivamente. 

oncogenes K-ras y Braf.  La identificación de Estos genes se expresan en la célula beta del 

Son numerosas las drogas que FDA mutaciones en dicho gen proporciona páncreas y por eso es que la presencia de 

r e c o m i e n d a  p a ra  i d e n t i f i c a r  l a s  información sobre el pronóstico de la mutaciones en los mismos conduce a una 

características metabólicas de los pacientes enfermedad y predice repuesta al disfunción de la misma.

antes de administrarlas. Son ejemplos tratamiento con drogas anti EGFR. (Allegra 

conocidos la identificación de variantes CJ, et al JClinOncol 2009). Los pacientes portadores de MODY 

genéticas en los genes CYP2C9 y VCORK-1 2 que es la forma más común de la 

cuando se administran anticoagulantes Un caso similar ocurre con la enfermedad, se asocian con formas leves de 

orales, la identificación de variantes Diabetes Mellitus (DM) que es una hiperglucemias y en general es tratada con 

genéticas en el gen CYP2D6 cuando se patología que tiene diferentes presenta- plan alimentario.

administra tamoxifeno, la identificación de ciones clínicas de acuerdo al tipo de 

variantes genéticas en el gen CYP2D6 diabetes que desarrolla el paciente y por lo Los portadores de MODY 3 

cuando se administra atomoxetina (droga tanto, requiere diferente terapéutica. La presentan todo el espectro de las 

utilizada para tratar el desorden ADD identificación de la alteración molecular complicaciones de la DM y particularmente 

(desorden de déficit de atención), entre que presenta el paciente permite hoy al las microvasculares. En general, estos 

otros. médico administrar el tratamiento requieren tratamientos con hipoglucemian-

adecuado. Un caso clásico y muy estudiado tes orales o en determinados casos con 

Muchas veces la refractariedad al es la presencia de mutaciones en el gen insulina.

tratamiento se debe a que no se tiene KCNJ11 que codifica para el canal de potasio 

i n fo r m a c i ó n  s u f i c i e n t e  s o b r e  l a  Kir6.2 en la diabetes neonatal que También está publicado en revistas 
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de divulgación científica que algunos enfermedad, le permiten hoy al médico dar que nos permiten arribar al estudio 

hipoglucemiantes orales,  como la al paciente diabético el tratamiento más genético de diversas patologías y estudios 

sulfonilurea, son metabolizados por el eficaz y seguro. de Farmacogenética. Con estos aportes, el 

citocromo P450 C2C9, cuyo gen presenta laboratorio nuevamente se encuentra a la 

variantes genéticas que afectan la En la era genómica, hoy es un vanguardia de las necesidades del sector 

farmacocinética de la droga. (Kirchheiner J, orgullo informar que estas prácticas se salud brindando más herramientas al 

Clin Pharmacokinet. 2005) están realizando en Génesis-MANLAB profesional médico para mejorar el 

brindando la información genética diagnóstico y la terapéutica del paciente.

De esta manera, concluimos que la necesaria para determinar el tratamiento 

posibilidad de conocer las variantes alélicas adecuado para el paciente diabético. L istado de determinaciones 

que definen el fenotipo metabólico del Asimismo informamos que se están relacionadas con esta publicación:

paciente y las características genéticas de la incorporando nuevas tecnologías en el área 

Oncología

BRCA I y II

Detección de p53 (Exones 4,5,6,7,8,9)

HER2/NEU (FISH)

HER2/NEU (PCR)

K-Ras-Braf

K-Ras

EGFR

5F uracilo (Toxicidad en Tratamineto de Cáncer Colorectal) 

UGT1A1 (Predicción de respuesta a Irinotecan y Toxicidad en Tratamiento de Cáncer Colorectal)

MEN 1 y 2 (Neoplasia Endocrina Múltiple)

Diabetes

Genética de MODY tipo 2 y 3 (análisis de los genes GK y HNF1alfa)

Genética de Diabetes Neonatal

Farmacogenética

CYP2C9 (Condiciona respuesta a diferentes drogas anticoagulantes orales, sulfonilureas)

 Gen CYP2C9  y Gen VKORC-1 (Hipersensibilidad a los anticoagulantes orales: warfarina y acenocumarol)

Polimorfismos en  el Gen CYP2D6 (Condiciona respuesta a Tamoxifeno)

Polimorfismos en  el Gen CYP2D6 (Condiciona respuesta a Atomoxetina, droga utilizada en ADD)

Polimorfismos en  el Gen CYP2C19 (Condiciona respuesta a diferentes drogas, benzodiacepinas, anticoagulantes no 

cumarinicos, antidepresivos e inhibidores de la bomba de protones)
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