INTRODUCCION

La idea para la organizacién de esta I Reunién Cientifica surge en nuestro
Departamento como consecuencia de la gran repercusion que las técnicas de
Biologia Celular y Molecular estdn teniendo en su vertiente de aplicacién clini-
ca; como una realidad ya consolidada para los sistemas de diagndstico, y como
un prometedor futuro en el campo de 1a terapia génica.

La aplicaci6n de técnicas moleculares al diagndstico ha sido posible con la
estandarizacidn de las técnicas bésicas de Biologia Molecular, manipulacién de
genes, secuenciacion, deteccion de polimorfismos, PRC etc. Estas técnicas de
diagndstico son aplicables a la deteccién de enfermedades hereditarias causadas
por genes defectuosos, y también a la identificacién de genes de susceptibili-
dad; estos genes no son responsables directos de una enfermendad, pero deter-
minan una predisposicién en el individuo portador para desarrollar la enferme-
dad en el transcurso de su vida, con una probabilidad mayor que la prevista pa-
ra la media de la poblacién. Durante muchos afios las enfermedades fueron
diagnosticadas por su sintomatologia y patologia; en una fase posterior, las téc-
nicas analiticas e histoquimicas permitieron un nuevo nivel de diagnéstico; en
la actualidad nos encontramos en una nueva frontera a partir de Ia cual es posi-
ble detectar no sélo una enfermedad en curso de desarrollo, sino una susceptibi-
lidad a contraerla. Las implicaciones éticas y econémicas de estos temas les dan
un interés social que va més alld del puro marco cientifico.



Otro campo, hasta hace poco considerado meramente especulativo, se va
abriendo paso con gran fuerza en medio de las dificultades técnicas que hoy por
hoy todavia se plantean: la terapia génica. La primera transferencia de un gen a
la especie humana en un protocolo clinico autorizado tuvo lugar el 22 de Mayo
de 1989 (NIH, Bethesda). No se trataba de un protocolo de terapia propiamente
dicho sino de un marcaje génico de las células TIL (linfocitos de infiltracién tu-
moral) que se utilizan en el tratamiento de melanomas malignos; se pretendia
de seguir la evolucién de estas células en los pacientes y para ello se incluyé en
ellas un gen marcador, el gen responsable de la resistencia a neomicina, proce-
dente de bacterias. En la actualidad existen varios protocolos de terapia génica
aprobados, tanto en E.E.U.U. como en Europa. El primero de ellos se inici6 en
septiembre de 1990 para corregir una deficiencia severa en el gen de la adenosi-
na desaminasa (ADA); el protocolo contemplaba suministrar al paciente linfo-
citos que habfan sido corregidos previamente con un gen ADA normal. La
transferencia génica mediada por retrovirus ha demostrado que es posible
transferir genes normales y que estos se expresen en células humanas; este mo-
delo se convierte en un instrumento especialmente fitil para combatir a las célu-
las cancerosas ya que la integracion se produce preferentemente en las células
en divisién activa y la mayoria de las células normales que rodean al tumor se
encuentran en estado quiescente.

Las comunicaciones que se han presentado en esta Reunién Cientifica re-
cogen un amplio muestrario de las técnicas mas modernas del diagndstico a ni-
vel clinico asi como en el asesoramiento forense. Incluyen también algunas li-
neas de la investigacién espafiola en temas relacionados con la manipulacién
genética y que representan un acercamiento a los sistemas de terapia génica.

Es un grato deber agradecer desde estas lineas las colaboraciones recibidas
v que han hecho posible la realizacién de esta Reunién; nuestro mis sincero
agradecimiento tanto a las Instituciones Académicas y Administrativas, como a
los investigadores invitados y participantes; sin olvidar a todos los miembros de
nuestro Departamento que nos ayudaron a llevar a buen término la empresa.
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