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El haplotipo MAPT-H1 está ligado
a Parkinson y demencia asociada
Un estudio aún inédito, dirigido por Jordi Clari-
mon, del Hospital de San Pablo, ha identificado
una variante genética ligada a un mayor riesgo de
Parkinson, así como a una mayor pro-
babilidad de demencia asociada.

La detección precoz y la terapia
en seis horas, claves en sepsis
El Hospital Marqués de Valdecilla, en Santander,
ha logrado reducir la mortalidad por sepsis del 57
al 25 por ciento gracias a una campaña iniciada
en 2005. Las claves: detección precoz y
terapia antes de seis horas.

Las iPS de síndrome de QT largo
se diferencian en miocardiocitos
Las células pluripotenciales de pacientes con sín-
drome de QT largo tipo 1 pueden diferenciarse en
miocitos cardiacos funcionantes, según la expe-
riencia de un grupo de científicos de la
Universidad de Múnich, en Alemania.

Nutrición, nueva diana en
patologías neurodegenerativas
Especialistas en las principales enfermedades
neurodegenerativas -mal de Parkinson, de Alzhei-
mer y esclerosis múltiple (EM)- exponen su pos-
tura sobre la posibilidad de que existan
alimentos neuroprotectores.

Las variantes raras influyen en
el riesgo de hipertrigliceridemia
Las variantes genéticas presentes en menos del 1
por ciento de la población también parecen in-
fluir en la susceptibilidad a desarrollar hipertrigli-
ceridemia, según revela un estudio que
se publica hoy en Nature Genetics.

Roberto Elosúa, del IMIM de Barcelona.
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Se abre el debate sobre las
áreas de capacitación específi-
ca (ACE) que fija la Ley de Or-
denación de las Profesiones
Sanitarias y que se desarrolla-
rán entre el decreto de tronca-
lidad y el nuevo mapa de espe-
cialidades. Según Alfonso Mo-

reno, presidente del Consejo
Nacional de Especialidades en
Ciencias de la Salud, la puesta
en marcha de las ACE será de-
cisiva en la reforma del MIR.

De momento, Moreno cree
que las prioritarias son Fonia-
tría y Neonatología, dos de las

recomendadas hace diez años
por el órgano asesor de Sani-
dad que preside. En aquel in-
forme, el Consejo se inclinaba
por que Urgencias, Psiquiatría
Infantil y Enfermedades In-
fecciosas fueran también
áreas de capacitación. Sobre la

creación de las nuevas espe-
cialidades comprometidas
desde hace más de un año por
el Ministerio de Sanidad, Mo-
reno destaca que aún no ha te-
nido "noticias oficiales" sobre
el interés de la Ad-
ministración.

ALFONSO MORENO RECUERDA QUE YA FUERON RECOMENDADAS EN EL INFORME DEL ÓRGANO DE 2000

Mientras se estudia el borrador del decreto de
troncalidad en las autonomías, el presidente del
Consejo Nacional de Especialidades en Ciencias de

la Salud, Alfonso Moreno, recuerda la necesidad de
concretar las áreas de capacitación, entre las que
ve prioritarias Foniatría y Neonatología.

➔

Foniatría y Neonatología, áreas de
capacitación prioritarias para el CNE

[EL REPORTAJE DEL DÍA PÁG. 9]

Los abogados
piden más
peritos y más
independientes
Lo dicen abogados ex-
pertos en Derecho Sani-
tario y magistrados del
Tribunal Supremo: el in-
forme del perito es bási-
co para determinar el fa-
llo judicial en los juicios
a médicos y éstos pue-
den mejorar. Los letra-
dos se quejan de que la
Administración tiene po-
cos peritos expertos y de
valoraciones parciales.
Este es el segundo repor-
taje de los dos dedicados
a los juicios sanitarios. El informe pericial lo realiza un facultativo.
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PRESIDE LA CORPORACIÓN BARCELONESA Y EL CONSEJO CATALÁN

Vilardell, a favor de que la OMC fije
criterios éticos para los cargos colegiales
El presidente del Colegio de
Médicos de Barcelona
(COMB) y del Consejo de
Colegios de Cataluña, Mi-
quel Vilardell, aplaude el ob-
jetivo de la Organización
Médica Colegial de estable-

cer unos criterios mínimos
éticos para los cargos de las
corporaciones profesionales.
En cuanto al expediente dis-
ciplinario abierto contra la
anterior junta de Gerona por
irregularidades electorales,

Vilardell espera que se salde
sin sanciones. También ha
dicho que dos auditorías rea-
lizadas en el COMB cuando
accedió a la presidencia con-
cluyen que "todo
está bien".

PLANTEA MÁS MEDIDAS

El futuro del
SNS va más
allá del pacto
de Estado,
dice el PP
Garantizar la viabilidad en el
futuro del Sistema Nacional
de Salud requiere, según Ma-
rio Mingo, portavoz de Sani-
dad del Partido Popular en el
Congreso, aumentar el apoyo
fiscal a las personas que con-
tratan seguros privados, apos-
tar por los modelos de gestión
más eficaces, reducir el gasto
farmacéutico hasta los niveles
de los países más potentes de
la Unión Europea y aumentar
la inversión que se hace en in-
vestigación y en salud pública
al tiempo que se potencia la
formación de los profesiona-
les y se incrementa la capaci-
dad resolutiva y la coordina-
ción de atención primaria y
especializada.

Estas medidas van más allá
del Pacto de Estado, que Pilar
Grande, homóloga de Mingo
en el Partido Socialista, consi-
dera clave para un porvernir
"que debemos afrontar con
optimismo y esperanza por-
que la situación ac-
tual es positiva".
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❚ Sonia Moreno

En los últimos años han pro-
liferado los estudios GWAS
(genome-wide association stu-
dies), en los que se buscan
variaciones comunes entre
los genomas de miles de
personas para asociarlas a
una determinada enferme-
dad compleja. Sin embargo,
los resultados de este tipo de
estudios de asociación pan-
genómica suelen saldarse
con una serie de genes y loci
que pueden explicar sólo en
pequeña medida la suscepti-
bilidada a la enfermedad en
cuestión.

Con frecuencia las varian-
tes comunes, presentes en
más del 1 por ciento de la
población general, que se
identifican no explican más
del 10 por ciento de la varia-
bilidad de los fenotipos estu-
diados. ¿Dónde queda el res-
to de características genéti-
cas que definen la suscepti-
bilidad de un individuo a
una enfermedad compleja?

O en la jerga de un genetis-
ta, ¿dónde está la herencia
perdida?

Un trabajo que se publica
hoy en Nature Genetics
apunta que una de las posi-
bles respuestas a esta pre-
gunta está en las llamadas
variantes raras o presentes
en menos del 1 por ciento
de la población general.

Ésta es una de las conclu-
siones a las que se llega en el
estudio, centrado en la hi-
pertrigliceridemia, una alte-
ración que afecta a cerca del
10 por ciento de los españo-
les.

Christopher T. Johansen,
de la Universidad de Wes-
tern Ontario, en Londres
(Canadá), es el primer autor
de este trabajo internacional
multicéntrico que ha conta-
do con la participación de
Roberto Elosúa, coordina-
dor del Grupo de Epidemio-
logía y Genética Cardiovas-
cular del Instituto Munici-
pal de Investigación Médica
(IMIM), en Barcelona.

Los científicos canadien-
ses aportaron 555 individuos
afectados por hipertrigliceri-
demia, mientras que el gru-
po de Elosúa contribuyó con
el genotipado de unos 400
sujetos sanos que se suma-
ron a los 1.319 controles.

En una primera fase, los
investigadores analizaron
genomas de un par de miles
de individuos para determi-
nar los rasgos genéticos co-
munes que podrían asociar-
se a unos niveles excesiva-
mente altos de triglicéridos.

Una vez identificadas las

cuatro variantes (en los ge-
nes APOA5, GCKR, LPL y
APOB) más significativas de
la muestra que se relaciona-
ban con la hipetrigliceride-
mia, secuenciaron los genes
en busca de mutaciones es-
condidas.

Ejemplo
"Comprobamos que el 12
por ciento de los pacientes
también presentaban va-
riantes raras en los genes
analizados, mientras que en
los controles sólo ocurría en
un 2 por ciento", explica
Elosúa, para quien el estu-

GENÉTICA HALLAN MUTACIONES POCO FRECUENTES QUE EXPLICAN TAMBIÉN LA ENFERMEDAD

La susceptibilidad para presentar unos niveles
de triglicéridos anómalos parece estar influida
también por una serie de variantes genéticas

raras, según revela hoy un estudio en Nature
Genetics, en el que ha colaborado el grupo de
Roberto Elosúa, del IMIM, en Barcelona.

➔

Las variantes raras influyen en
el riesgo de hipertrigliceridemia

Roberto Elosúa, del IMIM, de Barcelona.
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dio constituye un ejemplo,
en este caso en la hipertrigli-
ceridemia, de una situación
extensible a otras enferme-
dades complejas: "Segura-
mente las variantes raras no
explican toda la patología,
sino que son una pieza más
en el puzle. Habrá otras, co-
mo la combinación entre va-
riantes comunes y raras, en-
tre raras y raras, además de
la interacción de todas ellas
con el ambiente y, muy im-
portante, otros aspectos del
mecanismo que regulan la
expresión de estos genes, la
epigenómica".

Como explica el investiga-
dor, el siguiente paso ahora
es analizar estas interaccio-
nes entre variantes, e inves-
tigar en los mecanismos mo-
leculares que explican la
asociación de las mutacio-
nes poco frecuentes desvela-
das y la elevación anómala
de los niveles de triglicéri-
dos.

Además de contribuir al
desarrollo de una medicina
personalizada, este tipo de
hallazgos pueden dar lugar a
nuevas dianas terapéuticas.
■ (Nature Genetics DOI:
10.1038/ng.628).

Comprobamos que en
el 12 por ciento de los

individuos con
hipertrigliceridemia se

encontraban
mutaciones raras en

los cuatro genes

Las variantes raras son
una pieza del puzle, a

la que habrá que sumar
las interacciones entre

ellas y las comunes,
con el ambiente
y la epigenética

NEUROLOGÍA LA MUTACIÓN MAPT-H1 SERVIRÁ COMO MARCADOR PARA PREDECIR LA EVOLUCIÓN

Identifican una variante genética ligada a predisposición
al Parkinson y a la demencia asociada a esta patología
❚ Karla Islas Pieck Barcelona

La variante genética MAPT-
H1 está asociada con un ma-
yor riesgo de padecer la en-
fermedad de Parkinson, así
como con mayor probabili-
dad de desarrollar demencia
ligada a esta patología neu-
rodegenerativa, según se
desprende de los resultados
preliminares de un estudio
realizado por Jordi Clari-
mon y Núria Setó, del grupo
de investigación sobre neu-
rogenética en el Instituto de
Investigación del Hospital
de San Pablo, en Barcelona.

El trabajo, que está pen-
diente de publicación, ha
analizado datos de 202 pa-
cientes y ha encontrado que
los portadores de esa varian-
te y, en especial aquéllos con
el subhaplotipo H1p, tenían
hasta cuatro veces más ries-
go de desarrollar demencia
a lo largo de la enfermedad
que aquéllos que carecían
de este alelo.

El gen MAPT es el que co-
difica la proteína TAU, res-
ponsable de la agregación de
las fibrillas en la enferme-

Jordi Clarimon y Núria Setó, del Instituto de Investigación del Hospital de San Pablo, en Barcelona.

Los pacientes con Parkinson tienen entre cuatro y seis
veces más riesgo de desarrollar demencia que la
población general. La probabilidad de esta
comorbilidad se sitúa en el 30 por ciento de estos
enfermos, pero se sabe que el riesgo se incrementa
paralelamente al tiempo de evolución de la
enfermedad hasta llegar a un 80 por ciento a los
veinte años tras el diagnóstico. Los hallazgos del
grupo de investigación que dirige Jordi Clarimon
aportan un potencial marcador que podría incidir en el
seguimiento y manejo del paciente, pero que será de
especial utilidad para el diseño de nuevos ensayos
clínicos vinculados al tratamiento del deterioro
cognitivo asociado al Parkinson.

INCREMENTO PROGRESIVO

dad de Alzheimer, y tam-
bién se había asociado pre-
viamente al Parkinson, pero
hasta ahora se desconocía
que era un marcador de
riesgo de desarrollar demen-
cia en esta patología.

La relación entre la va-
riante MAPT-H1 y el riesgo
de padecer Alzheimer ya ha
sido objeto de estudio de
otros grupos de investiga-
ción, aunque se ha llegado a
conclusiones en ambas di-

recciones, por lo que todavía
existe polémica al respeto.

Estos científicos, en cola-
boración con Jaime Kulise-
vsky, jefe clínico de la Uni-
dad de Trastornos del Movi-
miento del Servicio de Neu-

rología del Hospital de San
Pablo, decidieron incluir
también 164 pacientes con
Alzheimer y sus resultados
descartan dicha asociación
en la cohorte.

Otra de las patologías que
se engloban dentro de las si-
nucleinopatías y que ha sido
materia de estudio en este
trabajo es la demencia con
cuerpos de Lewy, cuya dife-
rencia diagnóstica con el
Parkinson asociado a de-
mencia actualmente se basa
en criterios clínicos que "se
pueden considerar arbitra-
rios", a juicio de Clarimon,
ya que se fundamentan
principalmente en la dife-
rencia de tiempo que trans-
curre entre la aparición de

los trastornos motores y los
cognitivos.

No obstante, estas dos pa-
tologías son biológicamente
distintas y los resultados de
este estudio descartan una
asociación entre la variante
genética MAPT-H1 y el ries-
go de padecer demencia por
cuerpos de Lewy.

Clarimon ha explicado a
DIARIO MÉDICO que estos re-
sultados ponen sobre la me-
sa algunos marcadores gené-
ticos que podrían ser poten-
ciales indicadores de la evo-
lución de la enfermedad de
Parkinson, además de que
confirman que la demencia
en estos pacientes no siem-
pre se debe a una comorbili-
dad con Alzheimer.
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