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Resumen

Mientras pensaba en cémo escribir este breve articulo, buscaba la secuencia de argumentos mas adecuada para abrirme camino
hacia la justificacion y la aceptacién en las conciencias, pero acabé decidiendo ir al grano y decir simplemente: "todo parte de la
Genética" Y, "la Genética esta en el punto de partida de toda préctica clinica inteligente y razonada" .... o, al menos, deberia estarlo. Y
estoy convencido de que asi serd. Aunque no se trata de una necesidad de afirmacion y autoconvencimiento, y una afirmacién de
este calibre pudiera, en un principio, estar fuera de lugar por su posible egocentrismo y aparente falta de humildad, nada mas lejos
de nuestra verdadera intencién.El propésito de este trabajo es demostrar que asistimos, desde hace ya un par de décadas, a un
ineludible y urgente cambio de paradigma en la comprensién del equilibrio salud-enfermedad, y que no se trata de una afirmacion
arbitraria, sino que est4 basada en la sélida légica de la literatura y la evidencia cientifica. Por lo tanto, este cambio de paradigma
requiere una atencién especial para que los cambios en la comprensién del origen de las enfermedades se produzcan de manera
mas eficaz, ya que sabemos que la ciencia moderna avanza rapidamente, poniendo a prueba nuestra capacidad para adaptarnos
rapidamente a todos estos cambios. Junto a los cambios técnicos, que son los mas faciles de percibir, estan los cambios en los
paradigmas o modelos de pensamiento, que suelen producirse de forma mas silenciosa y requieren cambios en las estructuras y
modelos de atencidn sanitaria que son mas dificiles de implantar, debido a la complejidad de la vida cotidiana y a la necesidad de
reeducacion. Esto significa que se requieren cambios en los habitos y en las formas de pensar.

Mientras pensaba sobre como escribir este breve articulo, busca-
ba la mas adecuada secuencia de argumentos para abrirme paso
a la justificacion y la aceptacién en las conciencias, pero terminé
decidiendo ir al grano y simplemente decir: “todo inicia desde la
Genética" Y, “la Genética esta en el punto de partida de toda prac-
tica clinica inteligente y bien razonada” ... o al menos, deberia es-
tarlo.Y estoy convencido que va a estarlo con toda certeza.

A pesar de que esta no es una necesidad de afirmacién y auto-
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convencimiento, y que una afirmacién de este calibre pudiese en
principio sentar mal por su posible tiente egocentrista y aparente

falta de humildad, nada estd mas lejos de nuestra real intension.

El propdsito de este escrito es hacer ver que estamos, desde un
par de décadas, asistiendo a un cambio de paradigma ineludible y
urgente en la comprension del balance salud-enfermedad, y que
ésta no es una afirmacion arbitraria, sino que esté basada en la 16-
gica robusta de la literatura y evidencia cientifica. Por lo tanto, este
cambio de paradigma requiere especial atenciéon para que los
cambios en la comprension del origen de las enfermedades se
produzcan con mayor eficacia ya sabemos que la ciencia moder-
na avanza aceleradamente poniendo a prueba nuestra capacidad

de adaptacioén rapida a todos estos cambios.

Junto a los cambios en la técnica, que son los mas faciles de perci-
bir, se van sucediendo cambios en los paradigmas o modelos de
pensamiento, que muchas veces ocurren de manera mas silencio-
sa y que demandan cambios en las estructuras y modelos de
atencion en salud que son mas dificiles de implementar, debido a
la complejidad de la vida cotidiana, y la necesidad de reeduca-
cion. Esto quiere decir que se requiere de cambio en las costum-

bresy en la forma de pensar.
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Figura 1. Representacion grafica de la influencia de la genética en las Especialidades Médicas.
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También sabemos que el ser humano es un “animal de costum-
bres” Cambiarlas no es tan facil, ya que, aun cuando se produzca
este “darse cuenta” de que un andlisis lo mas cientifico posible de
los mecanismos de salud-enfermedad debiese partir justamente
del conocimiento de la base genética y molecular individual, no
se logra acoplar e internalizar esta forma de analisis a nuestros
procesos de pensamiento aunque percibamos que estos son ya
obsoletos, debido a“la fuerza de la costumbre”. Por mas que lo de-
seemos, muchas veces falta claridad sobre qué cambios imple-
mentar que rindan frutos como los deseados para estar a la
vanguardia sobre bases firmes y que ameriten la evolucion de los
esquemas de funcionamiento previo. Pero lo antiguo debe dar
paso a lo nuevo y asi debemos estar dispuestos al desapego o al
“borrén y cuenta nueva’, dispuestos a barrer con lo que este pues-

to sobre la mesayy... partir de cero.

Un ejemplo claro de esta situacion estd relacionado con el rol de
la Genética en la actividad clinica cotidiana, el cual se va orientan-
do hacia la vision de un futuro cercano en practicas como la Medi-
cina Traslacional, la Medicina de Precisiéon y los procesos de

autocuidado guiados por la Inteligencia Artificial.

La Medicina Traslacional (MT) se puede definir como la aplicacion
interdisciplinaria de la investigacion biomédica para la mejora de
la salud de los pacientes y de la sociedad [1]. Por otro lado, la Me-
dicina de Precisién (MP) consiste en identificar qué enfoques/tra-
tamientos seran efectivos para qué pacientes segun el grupo al
que pertenecen en funcién de factores genéticos. El objetivo ge-
neral de la MP es ofrecer a los pacientes un tratamiento adaptado
a sus caracteristicas bioldgicas y clinicas de forma individualizada.

La nocion de Medicina de Precisién sigue centrada en el uso de

grandes volimenes de datos (por ejemplo, gendmica, transcriptod-
mica, epigendmica, protedmica, metaboldmica y farmacogeno-

mica) y para fines y aplicaciones centrados en el individuo [2].

En ese contexto de grandes volimenes de informacién, la Inteli-
gencia Artificial (IA) acompaia el momento histérico para servir
de soporte para esta circunstancia. La IA es una rama amplia de la
informética que se ocupa de la construccion de maquinas inteli-
gentes capaces de realizar tareas que normalmente requieren in-
teligencia humana, y que esta no puede manejar con facilidad por
su volumen y complejidad. Aunque no se prevé la inminente sus-
titucion de los médicos por estos sistemas, la Inteligencia Artificial
también puede ayudar a los pacientes con la atenciéon de segui-
miento y la disponibilidad de alternativas a los medicamentos re-

cetados [3].

No es facil cambiar el “chip” o la programacién funcional de una
Ciencia Médica basada en solidos baluartes de siglos de practica
clinica llevados adelante de forma excepcional por los médicos en
su rol representado por innumerables personalidades del am-
biente clinico, y en general por los profesionales de la Medicina
que han puesto desde siempre todo su talento y sus mejores do-
tes de observacion, deduccion y decisiones en pro de la salud y

bienestar de los enfermos.

Aunque la figura de este clinico con dotes invaluables, rigurosa-
mente formado y pulido por afios de experiencia, pudiésemos an-
ticipar que jamds desaparecera porque es parte esencial de lo que
es la Medicina. Si es conveniente que nos demos cuenta de que
estamos asistiendo a este cambio paradigmatico, donde la Gené-

tica juega un rol basico en esa practica cotidiana y donde se perci-
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be cada dia mas en la necesidad de ella que tienen los clinicos en
general para ejercer su criterio médico y su toma de decisiones, al
requerir de informacion genética y molecular para llevar a cabo

un manejo adecuado y actualizado de sus pacientes.

Esto realmente tiene que ver con la forma en que se ha dado la
evoluciéon de la Genética como Ciencia y la integraciéon de sus
avances en la practica médica, al ser redescubiertos los trabajos
de Mendel apenas a principios del siglo XX por parte de Hugo de

Vries, Carl Correns y Erich von Tschermak [4] .

Todo parte de la Genética

Cada vez es mas claro que el individuo es basicamente, y sin ser
reduccionista, informacién genética que se va expresando y mo-
dulando por el medio ambiente en que se encuentra inmerso. En
ese contexto, lo que desarrolla el individuo como “proceso de en-
fermedad”en las circunstancias de condiciones intrinsecas o sobre
la forma en que el organismo responde tanto a condiciones
extrinsecas o intrinsecas y que constituyen una entidad clinica de-
finida, tiene una base fisiopatoldgica relacionada con el perfil
genético del individuo, ya sea por cémo evoluciona el trastorno
per se o por los mecanismos a nivel molecular que forman parte
del propio individuo y que resultan en expresiones muchas veces
Unicas de las manifestaciones clinicas y de cémo el organismo se

defiende o responde ante una condicién en particular.

Mucho de lo que hacia de la Medicina un arte (aunque en mi con-
cepto, nunca dejara de serlo), donde las intervenciones se basa-

ban en una delicada intuicién, en parte talento personal, y parte
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