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El genoma humano. Conceptos

*Herencia: conjunto de caracteres que los seres
vivos reciben de sus progenitores.

*Gen: unidad minima de herencia. Compuesto

/ap\
\\_\ por ADN, una macromolécula formada por la
/'”’ \‘ combinacion de 4 moléculas (A,C,Gy T)

complementarias dos a dos.
*Cromosoma: Fragmento continuo de ADN que

contiene diversos genes.

<Por qué mi hijo
se parece a su
abuela?

¥ otras cuestiones gen eticas

¢Por qué mi hijo se parece a su abuela? Y otras cuestiones
genéticas. |.Garcia-Albi. M.Isamat. Ed. Debate 2010
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<¢Por qué mi hijo
se parece a su
abuela?

¥ otras cuestiones gensticas
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@VE:HEVAHHE

El genoma humano. Metafora

La enciclopedia equivale al
genoma humano, que esta
formado por los genes que hay
dentro de todas las células de un
individuo.

Los tomos de la enciclopedia
equivalen a los cromosomas.

Los capitulos equivalen a los
genes.

El Texto equivale a la secuencia
de ADN escrita con tan so6lo 4
letras (bases A, G, Cy T).

¢Por qué mi hijo se parece a su abuela? Y otras cuestiones
genéticas. |.Garcia-Albi. M.Isamat. Ed. Debate 2010
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http://chiletecnologico.blogspot.com/2007_11_01_archive.html

@VE:HEVARHE

Enfermedad cardiovascular

1. Las enfermedades cardiovasculares (ECV) son la principal causa de muerte en

Europa.

2. Las ECV afectan tanto al sistema circulatorio como al corazoén: la enfermedad
coronaria, la enfermedad valvular cardiaca, la hipertension arterial, el accidente

cerebrovascular y la enfermedad cardiaca reumatica.

3. La patologia de base de las ECV es la aterosclerosis, la cual presenta una

etiologia multifactorial con distintos factores de riesgo:

» Factores de riesgo modificables: el tabaquismo, la hipertensién arterial y

la hipercolesterolemia. Otros : la obesidad, el sedentarismo y la diabetes.

* Factores de riesgo que no son modificables como la edad, el sexoy la

base genética.
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Factores de riesgo de aterosclerosis

Factores con un componente genético significativo | Factores ambientales

Miveles elevados de LDLy vLDL Tabaguismo

Bajos niveles de HOL Falta de ejercicio

Miveles elevados de lipoprotelna (a) Malos habitos alimentarios
Hipertensian Agentes infecciosos

Diabetes mellitus
Miveles elevados de homocisteina

Miveles elevados de factores hemostaticos
(p.e. fibrindgenas)

Resistencia a la insulina

Chesidad

Histaria familiar

Glass et al. Cell 2001
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Prediccion del riesgo cardiovascular

1. Las tablas de riesgo cardiovascular predicen el riesgo global a 10 afos.

2. Analizan aspectos clinicos y analiticos del paciente (tabaquismo, edad, presion
arterial sistdlica, colesterinemia y diabetes) permitiendo la clasificacion en diferentes

grupos de riesgo en una poblacion.

3. En Espaia el 85% de los eventos cardiovasculares ocurren en sujetos clasificados

como de riesgo bajo, ligero o moderado.

La valoracion de los
Mejorar la prediccion

factores fisiol6gicos y
considerando la

bioquimicos es ‘ v ) )
CONSTITUCION GENETICA

J | J/

INSUFICIENTE
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Prediccion del riesgo cardiovascular

Hombres Hombres Diabéticos
NoF F NoF F
WO IO 1O 330 3982080 100 MO T30 3644380 T W O 1O 330 383 w200 10 100 230 390 4390 woie
e 7 13162 | =
anieanece 7 12141928 | v ievne
e 6 10121618 [ nerwsee
1 stees 8 9 1214 | e
- - cmw 8 91214 |aww
3 ¥ c
E € »uorc0 5 910 )
7 g e 9 1314 | 1smanm
?' 3 vesses 8 1012 —{ nernase
4 2 emveal- 689 125129084
3 68 9 |awm ., .
3 — . Funcion de Framingham
:Q 11w 2 6 8 9 -|wimmn . .
§ P 578 |mome para determinar el riesgo
5 e 5 E M5 6 |mmmna .
3 . BE5 6 | cardiovascular global a
RiEEI 6 7 v ~
S 3 5 6 -|winnn 10 anos
e smeses |- 41111220 2] [ 5 | e
el (1111221 BU] | o
ceal MM 22 anm
w0 1O 236 1620280 WY O 10 T 380 40 <O 10 20 390 4390 wore
C Colesterol Colesterol
1 ¢ Conret MO 4 35 MR, o g rea-rheigo x 1.8 £ ol soloniat HOL < 38 g, of resge '“Ma-ule:'.i
Sl of constenct MOL 2 60 m)AS, of Aesg0 rexi=rasgn x 0.5 51 ol coloRondl HOL 2 60 mOD, ol 990 1aberion)o x 0.5
S
o .

Riesgo bajo Riesgo Riesgo alto
<5% intermedio >15%
5-15%
Distribucion de poblacion 60,7% 34,4% 4,9%
general
Distribucion de los eventos 32,2% 53,6% 14,4%

cardiovasculares

Marrugat J. et al.,2007
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Genetica y enfermedad cardiovascular

1.  Los “Estudios de Asociacion del Genoma” en grandes poblaciones de enfermos
cardiovasculares han evidenciado una serie de polimorfismos genéticos asociados
a esta condicion. Los polimorfismos (SNPs) son sustituciones de un nucleotido por

otro.

2. Destacan una decena de polimorfismos considerados factores de riesgo asociados
a IAM independiente a los factores de riesgo clasicos (dislipemia, hipertension

arterial, diabetes mellitus, obesidad, trombosis y grado de dependencia a la nicotina)

3. Las nuevas técnicas de cribado genético permiten realizar busquedas exhaustivas
de marcadores genéticos que ayudan a detectar la predisposicion a una enfermedad,

a diagnosticar en un estadio precoz v a anticiparnos al tratamiento a través de la

SNP

> WEPEEHEE R
s> WP EILHBE

medicina preventiva.
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Polimorfismos asociados a |IAM

Cromosoma SNP Valor p
] rs1333049 180x10 -
1 rs598830 405x%10 @
1 rs17465637 127x104
10 rs501120 946x10 4
2 rs2943634 119x10 5
3 rs9818870 744 x10 M
21 rs9982601 64x10 ™"
& rs12526453 1.3x10 ¢
2 rs6725887 13x10*
B rs6922269 633x104
12 rs31844504 65x10 "

La determinacion del perfil genético asociado a IAM proporciona informacion
adicional e independiente a las funciones de riesgo actualmente utilizadas

Laboratorio Echevarne - Tel. 902 525 500 - www.echevarne.com
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CardioChip

1. Es un servicio de medicina predictiva personalizada que analiza conjuntamente la
informacion genética, clinica y habitos de vida del paciente, a fin de determinar de forma

precisa y especifica el riesgo tedrico cardiovascular a largo plazo.

2. Ofrece informacién relevante de apoyo al facultativo que ayuda a establecer de forma
individualizada :
» Las pautas preventivas.

» Las medidas terapéuticas mas apropiadas.

3. No es una herramienta diagnostica sino de investigacion predictiva personalizada

Laboratorio Echevarne - Tel. 902 525 500 - www.echevarne.com
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¢, Qué informacion proporciona el CardioChip?

1. La evaluacion del riesgo de infarto, incorporando la informacion genética (11
polimorfismos) asociada a IAM (Infarto Agudo de Miocardio) a las funciones de
riesgo clasicas.(Modificacion de la Funcion de Framingham con el perfil

geneético).

2. Evaluacion de la carga genética asociada a las vias de sefalizacion
fisiopatoldgicas, analizando mas de 120 variantes genéticas relacionadas con
hipertension arterial, dislipemia, obesidad, diabetes mellitus, trombosis y grado
de dependencia a la nicotina, que actian como moduladores del riesgo

cardiovascular.

3. Consejo genético personalizado, ofrecido por un equipo de expertos, que
integra la informacion genética con la informacion clinica, teniendo en cuenta

los habitos de vida del paciente.

Laboratorio Echevarne - Tel. 902 525 500 - www.echevarne.com
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Informacion del CardioChip

FUNCION DE RIESGO VIAS DE SENALIZACION CONSEJO
MODIFICADA---11 SNPs > 120 SNPs GENETICO

Infarto agudo de Hipertension arterial
miocardio

Dislipemia
Obesidad
Diabetes melitus
Trombosis

Dependencia de nicotina

INFORMACION GENETICA + CONSEJO GENETICO

Laboratorio Echevarne - Tel. 902 525 500 - www.echevarne.com
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Beneficios del CardioChip

1. Facil toma de muestra: la determinacion del perfil genético se realiza a partir del ADN obtenido de

una muestra de sangre o saliva del paciente.

2. Servicio integral: suministro del kit para realizar la recoleccion de la muestra en el caso de saliva,
logistica de la muestra por mensajeria (opcion de dar el servicio online para las muestras de saliva),
determinacion de las variantes genéticas, elaboracion de informe de consejo genético personalizado y

entrega del mismo.

3. Ayuda en la toma de decisiones clinicas: la determinacion del perfil genético como punto de

partida importante para establecer medidas preventivas y/o terapéuticas.

4. Optimizacion de la funcién de riesgo: se optimiza la funcidn de riesgo cardiovascular con

informacion genética adicional e independiente a la actualmente estudiada.

Laboratorio Echevarne - Tel. 902 525 500 - www.echevarne.com
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Prediccion del riesgo cardiovascular

) . L. Pacientes de 35 a 65 afios
Edad inferior a 65 afos y definidos por las actuales '
herramientas de valoracion como riesgo intermedio, Célculo del riesgo cardiovascular

y especialmente: (SCORE, REGICOR, Framingham, etc)

* Antecedente familiar de IAM. Y Y Y
*  Historia familiar de enfermedad salo intermedio | Ao

cardiovascular en edad temprana. e Aotecedonts

. . an primer grado de 1AM
. Arteriosclerosis

* Hipercolesterolemia familiar

: . - Reclasificacion
combinada y/o sindrome metabdlico _

Intermedio Alto

Prevencién primaria

Decisitn médica
- de prevencién
primaria personalizada

|
§
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I - RESULTADOS y RECOMENDACIONES
I.A — Riesgo coronario

La protabilidad de que su paciente presente un acontecimients coronario en los proximos 10 afios segin
sus factores de riesge actuales calculada con la funcion REGICOR es del 4,5%.

Incorporando la informacion genética analizada esta probabilidad pasa a ser del 12,8%La carga genética
del pacients parece relevante y su edad sugierse que existe terreno para realzar una actividad preventiva
dirigida a perder peso, realizar mas ejercicio y mejorar la dieta para aumentar su colesterol HOL.

El paciente puede reducir considerablemente el nesgo coronaric mediante el control de los factores de
riesgo cardiovascular, especialments el aumento de los niveles de colestersl HDL y el control de Ia
presidn arterial y de los niveles de colesterol LOL.

|. Riesgo

enfermedad B Apmerdo o HOL B+ Condrod pm-dqwm = - Cisminucion colnsterol
cardiovascular

E 20 =

2

Riesgo Coronario. Se muesta el resgo de presentar un acoriscimiento coronarno de su pacente en los proximos afios ¥ su
extrapoiacian en ef Sempo (curda roja), asl como B modMcackon del mismo en fuRcién del confrol de los fachores de rssgo
clazices. Para mayor iInformacion oonsultar el apartado 01

La practica de actividad fisica que su paciente realiza en su tiempo libre (206 kcalsem) no Bega a las
recomendaciones establecidas (> 1000 kcal'sem). Deberia mtentar practicar actwidad fisica de forma
reguiar y diaria, 30 minutos de caminar a un paso vive ya son suficientes para obtener gran parte de los
beneficios que la actividad fisica le puede reportar.

Como recomendacionss generales, la dieta de su pacients podria mejorar aumentando &l consumo de

Laboratorio Echevarne - Tel. 902 525 500 - www.echevarne.com



. . /E LABORATORIO DE ANALISIS
Informe CardioChip S ECHEVARMNE

1B - Factores genéticos asociados con las vias de senalizacion fisiopatologicas
1. Dislipemia

IE

Los nweles de colesterol. aungue con ratamiento. estan por encima de o recomendado. En el analss

. Factores  genéticos
. Ve nétco realzado se han detectado caracteristicas enetcas e S& J2s0Cen Ccon una m
aSOC|ad OS Con IaS V| as de g:mot:bé dad para presentar un colesterol elevado Es vgnootunso ::o 3193 las recomendaciones ::ro;

controlar estos Miveles eevados de colesterol (deta control oel peso y p":cbc.\ o8 dCtwvicad ﬁsvc.n Yy
~ - -7
sefalizacion

fisiopatologicas 2u

|l=

Los niveles de colesterol HDL estin por debajo del Iimite de la normakdad. En o andiisis genétco
reaiaco se han detectado CIrac.risUCIS QENENCAs QUE 34 A3OCAN CON UNA Maydr susceptibddad
para presentar un colesterol HDL bajo Este hecho indica que es aconsejable recomendar las medidas
de estio de wda especficadas en los apartados comespondientes de este informe para ntentar
aumentar los niveles de colesterol HDL

1.3 Triglicéridos

Los niveles de tnghcéndos estan en ¢l rango de 13 normakdad. Sn embargo. en & aniisis genetco
reaiTaco se han Cetectado CAracleristicas genelicas que S€ ASOCAN CON UNa Mayor susceptibihdad para
presentar unos tnghcéndos altos. Es importante que siga una sene de medidas para mantener las cfras
de trighcendos en los rangos de la normakdad (dieta. control del peso y practca de actividad fisica) para
prevens que en el futuro presente niveles elevados de trghcendos Tambun seria aconsejadle que se
controlara las cfras de tnghcércos con regulanidad para detectar precozmente s presenta niveles
elevacos

Hipertensién
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1. Resumen @ Interpretacion de los resultados de la prueba genetica
ILA - Riesgo coronario

Un 3specto Importante 3 0eslacar &5 Que 13 INTONMacion genstica ottenida no IMpiica dagnaslco 08
presencia 08 CAraopatia SQUEMICa 0 en @ Lo Unicamente 3003 ITOMAcion adcional que
N0 3YUA3 3 SSUMAr UNA DODADINIAC B! ME6Q0 NI 02 Presentar 13 enfemmadad y 3 Ientncar factores
02 N25Q0 QUE [rEsentan UNa Mayor CGA gENdtica respacto 3 13 potlacion general

Tenlendd e6138 CONSIEACIONES &N CURNL 106 resuiacos 02 13 prueba genetica NACa que

1. L3 Informacon Qendlica anJilZada sugers Qué su pacente Jene mMayor Nesgo 02 presentar un
00OMECIMIEN) COMNANO QU2 &l ProOMEdo 08 13 PODIACION CoN Su Nivel 08 faCtores de Nesgo Clasicos.

2 Enat *=a 1, 58 Dresantan 106 resLtadns 02! CACUO 08 NS5Q0 CONNANG INCUYSNaD SUs
Wanmwﬁmywrrmaemzucmxmmm Resumen e

-Lamea 13 probadlicad que tene o8 un acontecimientd coNamd a 10 1 1A
P i e G e St S eyt 100 S € s g interpretacion de los
58 mantens Constants &n &l Tempo

- L35 SQUentes N23S representian @ HIODIGD QUE 16NN 02 Pre6entar LN 3CONEIMIento resultados de la
Wﬂl'ammmm&uf&ﬂumm*m“mm yo

106 NVEES CPIMOS (EVILY & CONGUMD 08 LID3CO, CONYOIN 3 1ENSIN anenal por 3800 08 130 prueba gene“ca
SIS0ICA y 5 13 CIaSlONCa, Mantener LGS NWEKEs 08 COleSInDl total por 02030 de 200 ML y 08

Colestertl HOL Por eNCIT3 08 4S ML, FaCtCra CTVICAO 1S3 y SOUIEra Una 06 SACIDE

ILB - Factores genéticos asociados con las vias de sefalizacion Mslopatologicas

via 21slo8
Capa  Promedio Impacto

snaizacion  anatzados O
Dslipsmia

Wayor SUSCEDTDINASD NAVICUN 03ra
o . X e oreserty RDErCCIEsteiema

MIyor SUSCEQTDINGAA NAVICLN Dard
HOL 4 s 56 presentar niveles DAIos 0e HOL
Trighceridos 2 10 I

SUSCECEDINIAC INGVIOL Dara [resentar
TRpR— » ” i Nperension en (3 Madla 08 13 CCDIION

WayOr SUS0EOTDIAA NAVIGL 033
Dt abates 2 ) 59 e

Menor SUSCEpiDINcad NAVIOUA para
Obssidad “% 10 N e

SUSCECEDIA0 INGVIGL DArd Cresentr
Tomboh » ’ 77 yomboss en @ meda de 3 poviacion

MIyor SUSCEOIDINGAT INAVIOL Dara
Tabaquismo 3 3 23 presantar 0ependendia 3 1a nicotna
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