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Proyecto UNAM

Licenciatura en Ingenieria
en Computacion, en las
ENES Juriquilla y Merida

2 En la sesion plenaria del Consejo Académico
del Area de las Ciencias Fisico Matemdticas y de
las Ingenierias, se aprobd que, a partir del proximo
ciclo escolar (que arrancard el 10 de agosto de
2026), las sedes Juriquilla y Mérida de la Escuela
Nacional de Estudios Superiores (ENES) de la Uni-
versidad Nacional incorporen a su oferta educativa
la licenciatura en Ingenieria en Computacién.
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Crecimiento rapido de
|a poblacion de 60
anos y mas en México

2z De acuerdo con Verdnica
Montes de Oca, coordinadora del
Seminario Universitario Interdis-
ciplinario sobre Envejecimiento
y Vejez de la UNAM, en México,
la poblacion de 60 afios y mas
esta creciendo rdpidamente por-
que cada vez mas humanos al-
canzan vidas prolongadas. Ahora
hay unos 17 millones de perso-
nas adultas mayores que repre-
sentan 12.8% de la poblacién to-
tal del pais. “En los tltimos 150
afios, la expectativa de vida se
ha duplicado en los paises desa-
rrollados, pero también en aque-
llos con menos recursos. Este es
el momento en que mas genera-
ciones conviven juntas”, dijo.
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Homenaje al Taller Coreografico
ae la UNAM, de Paulina Lavista

2 Homenage al Taller Coreogrdfico de la UNAM,
exposicién fotografica de Paulina Lavista, integrada
por 30 fotografias inéditas que esta artista de la
lente tomé en 1976, durante ensayos y funciones
del grupo fundado por Gloria Contreras, se exhibe
en el vestibulo de la Sala Miguel Covarrubias del
Centro Cultural Universitario como parte de los
festejos por el 55 aniversario de dicha agrupacion.

PAULINA LAVISTA

Texto: ROBERTO 3
GUTIERREZ ALCALA

—robargu@hotmail.com—
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ternacional, las enfermeda-

des raras son aquellas que

afectan sélo a una persona

por cada 2 mil habitantes. A

estos padecimientos tam-
bién se les conoce como enferme-
dades de baja prevalencia, poco co-
munes o huérfanas (este ultimo ad-
jetivo lo llevan porque histérica-
mente han sido desatendidas por la
investigacién médica y la industria
farmacéutica).

Si bien las enfermedades raras
son muy poco frecuentes, en con-
junto aquejan a millones de perso-
nas en todo el mundo, debido a que
hay muchas: entre 8 mil y 10 mil (es-
te margen tan amplio se explica por
el hecho de que cada afio surgen
nuevas enfermedades que se pue-
den clasificar como raras, pero tiene
que pasar cierto tiempo para ver si
realmente son muy poco frecuen-
tes). En México, 8 millones de indi-
viduos padecen alguna.

“El 80% de ellas tiene un origen
genéticoy el restante 20% aparece a
consecuencia de infecciones poco
usuales, problemas de autoinmuni-
dad, tumores e incluso intoxicacio-
nes”, dice Juan Carlos Zenteno
Ruiz, responsable de la Unidad de
Diagndstico de Enfermedades Ra-
ras (UDER), de la Divisién de Inves-
tigacion de la Facultad de Medicina
de la UNAM.

A partir de 2023, el Estado mexi-
canoreconoce cercade 5mil500en-
fermedades raras que estdn enel ca-
tdlogo de la Organizacion Mundial
delaSalud; destacan la fibrosis quis-
tica, la hemofilia, el hipotiroidismo
congénito, la espina bifida, la fenil-
cetonuria, la histiocitosis, la galac-
tosemia, la homocistinuria, la hi-
perplasia suprarrenal congénita, el
sindrome de Turnet, la enfermedad
de Fabry, etcétera.

“Sin embargo, no disponemos de
un registro especifico de cada enfer-
medad rara, porque resulta muy
complicado. Con todo, no tenemos
por qué pensar que en nuestro pais
no haya casos de todas las enferme-
dades raras. El problema radica en
identificarlas y diagnosticarlas”,
afiade Zenteno Ruiz.

UDER

A tres aflos de haber sido inaugu-
rada, la UDER offrece sus servicios a
todas las personas que sospechen o
quieran confirmar que sufren un
padecimiento de esta naturaleza.

“Alolargo de este tiempo, mds de
800 pacientes han sido atendidos
en la UDER; de éstos, cerca de 600
han requerido un estudio genético;
ydeéstos, mas del 60% han recibido
un diagndstico definitivo. En cuan-
to a los 200 restantes, al revisar su
historial no pensamos que pudieran
tener una enfermedad rara de ori-
gen genético; rara, tal vez si, pero de
otro tipo”, indica el investigador.

Cabe sefialar que uno de los cri-
terios para clasificar una enferme-
dad comorara, peronode origen ge-
nético, es la prueba genética en si
misma.

“Si el 80% de las enfermedades
tiene un origen genéticoy se le hace
una prueba genética a una persona
y el resultado es negativo, entonces
se puede descartar lo que ocurre
con mayor frecuencia y buscar otra
etiologia.”

De origen genético
Casitodaslasenfermedadesrarasde
origen genético son monogénicas,
es decir, aparecen como resultado
de la mutacion de un solo gen.

Al respecto, Zenteno Ruiz co-
menta: “Los humanos tenemos 23

DIANA MALDONADO

DIAGNOSTICO DE

En México, 8 millones de
personas sufren alguno de estos
padecimientos, la mayoria de los

cuales tiene un origen genético

ENFERMEDADES RARAS:
AL ALGANGE Dt CUALQUIERA

La UDER
cuenta con un
equipo de
médicos y
genetistas
especializados

y certificados. = .

mil genes que podriamos compa-
rar con 23 mil libros. Asi, la muta-
cion de un solo gen seria como el
cambio de una sola letra en uno de
esos 23 mil libros. Nuestro objetivo
es saber en cudl de esos libros se
alter6 una sola letra. Antes, buscar
ese cambio era una empresa prac-
ticamente imposible. Ahora, gra-
cias a la tecnologia moderna, po-
demos analizar esos 23 mil genes e
identificar lamutacion de uno solo
de manera rapida, precisa y bas-
tante econdmica, lo cual le evita al
paciente muchisimos afios de pe-
regrinaje diagndstico.”

Pacientes pediatricos

Por lo general, mas del 50% de las
enfermedades raras aparecen en la
infancia; y hasta el 30% de las muer-
tes de menores de un aflo y el 10%

Retraso en el
tiagnostico

@ Una persona gue se siente en-
ferma, acude con varios médi-
COS Yy pasa un ano sin recibir un
diagndstico preciso es victima
de lo que se llama un retraso en
el diagndstico. Y la causa mas
comun de un retraso en el diag-
nostico es una enfermedad rara.

JUAN CARLOS ZENTENO RUIZ
Responsable de la UDER de la UNAM

"Mientras mas temprano diagnostiquemos
a es{os pacientes, mejor sera el impacto
positivo en su calidad de vida"

de las de nifios de entre uno y cinco
afios se deben a ellas.

La mayoria de los pacientes que
llegan a la UDER son menores de 15
afios (algunos vienen con epilepsia
que no responde a ninguin medica-
mento, autismo o retraso en el de-
sarrollo intelectual y fisico).

“Esto nos brinda la oportunidad
de diagnosticar, en etapas tempra-
nas de su existencia, la enfermedad

Gostos

@ Los costos de los servicios que
presta la Unidad de Diagndstico de
Enfermedades Raras de la UNAM
son mas bajos que los de cualquier
laboratorio privado, porque ésta no
tiene fines de lucro.

La UDER cuenta con un equipo
de médicos y genetistas especiali-
zados y certificados, con experien-
cia en enfermedades raras y en
bioinformatica, que es el analisis
computarizado de los resultados
de estudios genéticos; se localiza
en el cuarto piso del edificio que
aloja a la Fundacion de Asistencia
Privada Conde de Valenciana (calle
Chimalpopoca nimero 14, colonia

Obrera, en la alcaldia Cuauhtémoc
de la Ciudad de México).

“Aqui atendemos a pacientes
de cualquier parte del pais. Unas
veces llegan referidos por un mé-
dico especialista y otras por su
propia iniciativa, después de una
odisea diagndstica, esto es, de
muchos afos de ir de médico en
médico y de estudio en estudio, vy
de no recibir un diagnéstico preci-
so. Lo primero que hacemos es
una evaluacion para saber si son
candidatos para un estudio gené-
tico que nos permita diagnosticar
una enfermedad rara. Si este estu-
dio se indica al principio de esa
odisea diagndstica, los tiempos se
acortan tremendamente v los gas-
tos se reducen muchisimo.’

Uniones
consanguineas

@ Se sabe que las uniones
consanguineas (relaciones
entre individuos que comparten
antepasados comunes, general-
mente hasta primos segundos)
aumenta la prevalencia de
enfermedades genéticas de
tipo recesivo, las cuales son
consideradas raras.

rara que padecen eimpedir que mas
adelante se presenten sus complica-
ciones. Al establecer cudl es la en-
fermedad rara que tiene alguien,
uno puede saber cudl es su pronds-
tico y evitar, con un buen manejo
meédico, que se complique. Asipues,
mientras mas temprano diagnosti-
quemos a estos pacientes, mejor se-
r4 el impacto positivo en su calidad
de vida”, afirma el investigador.

Graves

En el gran conjunto de las enferme-
dades raras hay un espectro de en-
fermedades graves que se manifies-
tan en el nacimiento y que, si no se
toman medidas oportunas, pueden
ocasionar la muerte del paciente en
horas o dias durante los primeros
meses de vida; unas de ellas son las
metabdlicas hereditarias, en las que
surgen defectos genéticos que alte-
ran el funcionamiento de las enzi-
mas, esenciales para el metabolis-
mo de los organismos vivos.

“Lo bueno es que esas medidas
pueden ser mucho mejor dirigidas
con un diagndstico apropiado en las
primeras etapas de la vida... Otras
enfermedades raras afectan a los
adultos, lo cual debemos conside-
rar, porque siyasabemos que el 80%
de las enfermedades raras son de
origen genético y un adulto contrae
una de ellas y lo ignora y tiene des-
cendencia, entonces puede trans-

mitirse de generacién en genera-
cién. Esto ha llegado a ocurrir con la
Coreade Huntington, algunos casos
de Parkinson y el cadncer de tipo he-
reditario”, refiere Zenteno Ruiz.

Secuenciacion del exoma
El estudio genético que se hace nor-
malmente en la UDER es una se-
cuenciacion del exoma, la parte co-
dificante del acido desoxirribonu-
cleico (ADN). Una vez que se tomala
muestra de sangre o saliva del pa-
ciente y se hace la secuenciacion del
exoma, el diagnostico tarda en emi-
tirse entre cuatro y seis semanas.
“A veces puede tardar un poco
mas, porque debemos confirmar la
alteracién genética en otros miem-
bros de la familia o hacer estudios
adicionales para estar en condicio-
nes de decirle al paciente, con toda
certeza, cudl es la causa de su en-
fermedad y como se llama ésta”, in-
forma el investigador.

Tratamientos

En la mente de infinidad de mé-
dicos y, también, en el publico en
general estd incrustada la idea de
que una enfermedad genética so-
lamente puede ser tratada con te-
rapia génica.

“Eso es verdad para algunas en-
fermedades genéticas, pero la ma-
yoria de las raras pueden ser trata-
das con un manejo médico éptimo
queincluyaelusode medicamentos
apropiados y la descontinuacion de
otros. A la UDER han llegado pa-
cientes con un diagndstico clinicoy,
luego de que se les hace una prueba
genética, dicho diagndstico queda
anulado, porque aquélla nos dice
cudl es el diagndstico real, y con €l
ya podemos saber cudles medica-
mentos les convienen, cudles no y
qué estudios son innecesarios para
ellos. Incluso, algunos pacientes se
han salvado de someterse a una ci-
rugia... En todos los casos hay un
impacto positivo en el manejo mé-
dico de nuestros pacientes.” ®
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