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El equipo implicado en el proyecto Nagen
Pediatrics. De izquierda a derecha, Nerea
Gorrfa Redondo, Ainhoa Iceta Lizarraga,
Josune Hualde Olascoaga, Jorge Marin,
Mdnica Arasanz Armengol y Marfa Miranda
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Navarrainvestiga la aplicacion
de los analisis de ADN en pediatria

Un proyecto quiere acelerar las pruebas para ayudar a nifios enfermos

Obtener resultados en 15
o 20 dias serviria para
afinar en el diagnéstico

o tratamiento de
enfermedades genéticas

Se haran analisis a

unos 75 nifos afectados
por tumores o recién
nacidos que den positivo
en la prueba del talén

JESUS RUBIO
Pamplona

En Navarra nacen entre 5.000 y
6.000 ninos al ano. De ellos, a no
pocos, entre 50 y 80, se les acaba
detectando alguna anomalia ge-
nética. En muchas ocasiones se
trata de una enfermedad rara. Ca-
si siempre se vive como una cruz
que hace sufrir mas alla de lo que
supone el propio mal. Estas enfer-
medades, por lo poco frecuentes,
por su extrafieza y 1o poco que se
han estudiado, suponen para el ni-
no, y para su familia, un calvario
de visitas a médicos y especialis-
tas, deestudiosy chequeos, aveces
unasuerte de juego de pruebay
error hasta que se descubre, entre
tantas enfermedades que se pare-
cen, cudl sufreel chaval,y cudl pue-

de sersu tratamiento y la forma de
curarle, o al menos, mejorar su vi-
da.

El sufrimiento de esos nifios y
sus familias tiene también una tra-
duccitén mas fria y administrativa,
que mide el esfuerzo que estos ma-
les suponen a los servicios sanita-
rios. Se calculaque cercadeuno de

cada cuatro ingresos pediatricos
en el hospital vienen ocasionados
porestetipode patologias. Sinosfi-
jamos solo en el dinero, se estima
queel 80% del gasto en ingresos pe-
didtricos se concentra precisa-
mente en esos nifios aquejados de
enfermedades de raiz genética.
“Hay que tener en cuenta que son

los nifios que més veces vuelven a
ingresar,quesonalos queseaplica
unos tratamientos mas costosos o
los que se someten a mas prue-
bas... ", dice Josune Hualde Olas-
coaga, pediatra e investigadora de
Navarrabiomed, el centro de in-
vestigacién biomédico del Gobier-
no de Navarra yla UPNA. Josune

Hualde lidera una investigacion,
denominada Nagen Pediatrics,
que tiene entre sus objetivos acor-
tar los tiempo, que a veces duran
afios, que cuesta diagnosticary
determinar los tratamientos para
es0s nifios, mitigando el sufri-
miento de los pequefios y sus fami-
lias y, por afiadidura, reduciendo
el costo del proceso. Su objetivo es
convertirelanalisis del ADN delos
pequefios enunarma habitual pa-
ra afinarlos diagnésticos. Por ello,
van a probar si es posible acelerar
eltiempo en que se completan las
secuenciaciones del genoma. Silo-
gran que estén listas en dos o tres
semanas, un tiempo bastante me-
nor que el habitual, estas técnicas
podrian tener “impacto para cam-
biar un tratamiento o aplicar una
medicina personalizada”.

Un consorcio

Estainiciativa es la Gltima de las
que conforman el programa Na-
een, con el que Navarra quiere ex-
tender el uso del andlisis genético
ala préactica clinica. Antes de este
proyecto dedicado a la pediatria,
Navarrabiomed lideré Nagen
1000, que acometia el examen del
ADN de un millar de pacientes,
Pharmanagen, que estudia la inci-
dencia del genoma a la hora de
aplicar farmacos, y Nagencol, en el
(que estas s as se centraban en
la hipercolesterolemia. Todos
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Josune Hualde Olascoaga.

El proyecto Nagen
Pediatrics quiere también
desarrollar herramientas
para tratar estos datos

La investigacion

la haran Navarrabiomed,

el Complejo Hospitalario,
Nasertic y la firma Avalon

El Gobierno foral
financia con dos
millones la investigacion,
que durara tres afos

ellos avanzan en el concepto de
medicina personalizada, que bus-
caque los diagnésticos y los trata-
mientos se determinen no tanto
porla enfermedad en genérico, si-
no por las caracteristicas genéti-
casydeotrotipodecadaunodelos
enfermos. Los investigadores que
trabajan en este campo conside-
ran que los andlisis gendmicos
contribuirdn a determinar la en-
fermedad del paciente con méas
precision y por consiguiente a afi-
nar en un tratamiento més efecti-
voy econdmico.

En el caso de Nagen Pediatrics,
aundque lo lidera Navarrabiomed,
esta involucrado todo un consor-
cio, con profesionales de muy dis-
tintos Ambitos, entre los que se en-
cuentran médicos pediatras, espe-
cialistas en genética clinica;
personal especializado en coordi-
nacidn y gestién de la investiga-
cion, bioinformaticos, asesores
genéticos, técnicos de laboratorio
o expertos en tecnologias e in-
fraestructuras de la informacién.

En concreto el consorcio, ade-
miés de Navarrabiomed, lo forman
el Complejo Hospitalario de Nava-
rra, laempresa piblica Nasertic y
la firma privada Avalon Tecnolo-
gias de la Informacion. Ademas,
cuentan con ayuda de profesiona-
les del Centro Nacional de Anélisis
Gendmico y de la Fundacion Pi-
blica Galega de Medicina Xenomi-
ca. En una reciente convocatoria
del Gobierno de Navarra para pro-
yectos disruptivos, Nagen Pedia-
trics obtuvo una financiacidn de
dos millones de euros.

Seleccién de nifios

Para el proyecto los investigado-
res han seleccionado a nifios que
sufren situaciones clinicas agu-
das, como tumores sélidos, pero
también a otros que estin ingresa-
dos con la sospecha de padecer
una enfermedad genética no de-
tectada previamente. Ademas,

quieren aplicar el andlisis genéti-
co alos nifos recién nacidos que
dan positivo en la llamada prueba
del taldn, que se hace para detec-
tar enfermedades metabdlicas ge-
néticas. “En esos casos”, dice Josu-
ne Hualde, “se hace una pruebade
confirmacion, pero muchas veces
da resultados dudosos. Lo que
planteamos es, en paralelo, reali-
zar la secuenciacion del genoma,
para ver si puede mejorar el tiem-
pode diagndstico” y evitar que por
un retraso en el tratamiento ese
nifio sufra una mayor discapaci-
dad oincluso muera.

Se trata de andlisis completos
del genoma, que estudian toda la
cadena de ADN. “Generalmente
esas pruebas tardan meses. Estre-
sar el proceso para tener los resul-
tados en 15 0 20 dias es todo un re-
to, que nuncase ha hechoen Espa-
fia. Sise ha llevado a cabo a nivel
internacional y se ha visto que tie-
neunimpactoimportante”, sefiala
la investigadora. “Lo que quere-
mos es comprobar que efectiva-
menteesunapracticaitil. Sies asi,
nosgustariaquetuviese unaconti-
nuidad en el futuro, que el andlisis
gendmico se conviertaen unarma
mis para nosotros, casi comoel fo-
nendoscopio”. Porque, sigue la pe-
diatra, conocer las alteraciones
del genoma permitira modularlos
tratamientos, las dosis, barruntar
si hay malformaciones en otros or-
ganos o si debe entrar en juego
otro especialista.

Alolargo delostres anosenlos
que se desarrollard la investiga-
cidn, reclutardn a unos 75 nifiosin-
gresados y se analizara el ADN
tanto de ellos como de sus padres.
“El genoma tienes que comparar-
lo. Si nifioy padre comparten una
alteracién genética, y el padre no
ha desarrollado la enfermedad
puede ser que esa alteracion no
tenga que ver”.

Desarrollo industrial

El proyecto, ademas, tiene una
vertiente de desarrollo industrial
y tecnoldgico, de la que se encar-
gan las dos empresas involucra-
das en el consorcio, la piiblica Na-
sertic y la privada Avalon. La pri-
mera, gracias a la gran capacidad
decalculoquele permite susuper-
computadora, creara una plata-
forma para alojar este tipo de da-
tos. La segunda, especializada en
generar soluciones informaticas,
desarrollard una herramienta pa-
raextraerdelosinformes médicos
del pacienteloque laman un feno-
tipado, un conjunto de rasgos fisi-
cos caracteristicos de la enferme-
dad que se busca diagnosticar. “Es
un proceso que se suele hacer de
maneramanual, mirando informe
porinforme. Una herramienta asi
puede ser muy til para los gene-
tistas. Quien sabe si hasta puede
ser comercializada”, apunta Hual-
de.
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