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El genoma humano es un mapa. El genoma humano es un
recetario. El genoma humano es un libro de historia. El
genoma humano es una tecnologia. El genoma humano
es un codigo que contiene letras que construyen palabras.
El genoma humano es una narrativa con algo que contar.

En febrero de 2021 se celebran veinte afios de la pu-
blicacién del primer borrador del genoma humano.*
Nuestro genoma no es una sola tira molecular, esta or-
ganizado en 23 pares de cromosomas. En mayo del 2006
la revista Nature publico la secuencia del cromosoma 1,
el mas grande y el tltimo en terminar de ser secuencia-
do. Para marzo del 2009 el Consorcio del Genoma de
Referencia anuncié una secuencia mucho mas completa
que solo tenia alrededor de 300 huecos. En el 2015 el
numero se habia reducido a 160. Finalmente, en mayo
del 2020, el mismo consorcio anuncié que ya solamente
quedaban 79 huecos, y en septiembre se publicé por vez
primera la secuencia de un cromosoma humano —el cro-
mosoma X— en su totalidad, de cabo a rabo, sin huecos.

Supongo que en los siguientes afios y dentro de un
plazo corto, esos hoyos se cerraran y por fin tendremos
la secuencia completisima de todo nuestro ADN. Pero
squiénes estan incluidos en ese nosotros?, ;realmente po-

' Nature Publishing Group, Milestones in Genomic Sequencing, 2020. Disponible
en https://www.nature.com/immersive/d42859-020-00099-0/index.
html#menu
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Mientras mds metdforasy
narrativas incorporemos, mejor
serd nuestro entendimiento del
genoma humano y, por lo tanto,
de nosotros mismos.

demos terminar de secuenciar el genoma hu-
mano? Creo que una mejor manera de pregun-
tar lo anterior es: ;Existe el genoma humano?,
shay un solo genoma comun para toda la hu-
manidad?

En el momento de la publicacién del primer
borrador, el genoma humano era, por un lado,
un mapa general acompanado de una serie
de estadisticas: tamano total (un poco mas de
tres mil millones de nucleétidos o letras), nu-
mero de genes (cerca de 47 mil), cantidad de
secuencias repetidas (8 por ciento del tamano
total), tamarfio de cada uno de los cromosomas
que lo conforman. Por el otro, se detallaban
clertos lugares de interés: genes que ya cono-
ciamos por su importancia médica delineados
con precisiéon molecular. Sin embargo, el mapa
representado no formaba parte de las células
de ninguna persona en especifico.

El consorcio internacional que se encargo
de generar la secuencia del genoma de refe-
rencia lo hizo con muestras de sangre de mu-
jeres y de esperma de hombres. La secuencia
que se reportd entonces era una combinacion
del genoma de varias y varios donadores —
aunque sabemos que cerca del 70 por ciento
de la misma proviene de un solo individuo,
un hombre de Bufalo, Nueva York—.

;Qué implica tener un muestreo aleatorio
como éste? Finalmente somos 99.9 por ciento
idénticos a cualquier otro de nuestros congé-
neres, jqué tanto importa ese 0.1 por ciento?
Bueno, lo que pasa es que el genoma humano
es muy grande. El 0.1 por ciento de tres mil
millones son tres millones. Tres millones de

posibles diferencias. Mds sus combinaciones.
Y para poder entender esas diferencias era
necesario poder mapearlas primero.

Esa primera publicacién del 2001 no sélo
marcé el inicio de la era de la gendmica, sino
que también anuncié con fanfarrias la promesa
de una medicina personalizada, una medicina
que se podia hacer cargo de esas diferencias
entre personas. Bajo este enfoque, mas que
como un mapa, se podria entender al genoma
humano como un libro de recetas en el que se
encuentran codificadas las instrucciones para
construir un humano —tras una coccién de
nueve meses y algunos anos mas, ademas de su
mantenimiento diario—. Por ejemplo, analizar
el genoma de personas que padecen alguna en-
fermedad de carédcter genético, y compararlo
con el genoma de referencia sano, nos puede
dar pistas para entender dicho padecimiento,
asi como para mejorar su tratamiento y desa-
rrollar una posible cura. Ademas de estimar si
hay algtin exceso o deficiencia de algun ingre-
diente, un proceso que invierta los pasos o se
los salte, o bien alguna instruccién que no fue
dada o que genera un efecto adverso.

Intentando completar este genoma/rece-
tario con las recetas locales, varios paises,
como Inglaterra, Islandia y Estados Unidos,
decidieron hacer bases de datos con informa-
cién genética de su poblacién humana para
conocer cudles son las causas genéticas de las
enfermedades que mas afectan a sus ciuda-
danos. Esta informacién se ha hecho publica,
pero se ha resguardado la identidad de las y
los donadores, lo cual ha facilitado que distin-
tos grupos de investigacion realicen estudios
que analizan las variaciones en genomas com-
pletos en busqueda de combinaciones que ex-
pliquen alguna enfermedad, sintoma o carac-
teristica de interés.
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En 2009 se analizaron 373 de esos estudios,
los donantes de ADN de ascendencia europea
que participaron en ellos sumaron el 96 por
ciento del total, el 3 por ciento tenia ancestria
asidtica, dejando uno por ciento de distintos
origenes entre los deméas donantes.> Un ana-
lisis similar se repitié en el 2016 —con 2 mil
511 estudios— vy, aunque la situacién mejoré
en cuanto a la diversidad de los participantes,
el dominio occidental seguia siendo notorio.
El 81 por ciento de ellos tenia ascendencia eu-
ropea, el 14 por ciento asiética, y sélo el 0.54
por ciento eran latinoamericanos.

Esto no sélo implica que nos falta mucha di-
versidad por conocer en términos del estudio
del genoma humano, sino que la medicina que
se esta construyendo con estos datos esta es-
pecializada en tratar enfermedades que afec-
tan principalmente a descendientes directos
de europeos y, ademas, evolucionan dentro de
la bioquimica de esos cuerpos, ignorando las
diversidades y enfermedades de otras latitudes.

Pero el genoma a veces también es un libro
de historia. Dentro de él hemos encontrado
restos de neandertales y denisovanos, nues-
tras y nuestros hermanos evolutivos. También
hay relatos mas recientes. Mediante la secuen-
ciacién del ADN de poblaciones de la Costa Chi-
ca en Guerrero y ciertas comunidades de Ve-
racruz, el equipo de investigacién de la doctora
Maria Avila Arcos,® del Laboratorio Interna-
cional de Investigacion sobre el Genoma Hu-
mano de la UNAM, ha logrado precisar de me-
jor manera de dénde provenian las personas
en situacién de esclavitud traidas desde Afri-
ca durante la Colonia.

2 Alice. B. Popejoy y Stephanie M. Fullerton, “Genomics is failing
on diversity”, Nature, vol. 538,13 de octubre, 2016, p. 161.

3Ver LIIGH UNAM. Population and Evolutionary Genomics Lab.
Disponible en http://liigh.unam.mx/mavila/

Autorradiografia coloreada de la secuencia del ADN, imagen

de Michele Studer. Wellcome Collection @

En un estudio parecido, cambiando un poco
el enfoque y mirando con mayor detalle los ge-
nomas de pobladores de las costas de Guerrero,
el equipo de trabajo del investigador Andrés
Moreno Estrada, del Laboratorio Nacional de
Genodmica para la Biodiversidad (Langebio) uni-
dad Irapuato, encontro restos de ADN prove-
niente de las poblaciones de Filipinas, quienes
probablemente llegaron a la regiéon mediante
la nao de China entre 1565 y 1815 y desarrolla-
ron relaciones no solamente mercantiles.

Aunque los estudios nos brindan un mayor
detalle sobre los puntos de partida y los mo-
vimientos realizados durante migraciones,

4 Ver Langebio. Genoémica evolutiva humana y de poblaciones.
Disponible en https://langebio.cinvestav.mx/Dr-Andres-Moreno-
Estrada
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estas historias ya eran conocidas en Veracruz
y Guerrero. Si bien los grupos de investiga-
cién regresaron a las comunidades en las que
tomaron las muestras para entregar los re-
sultados de su investigacién y discutirla con
las y los participantes, su trabajo no terminé
ahi: en esta era donde la informacién gana
valor dia con dia, ;quién decide qué pasa con
esta data gendémica que se acaba de generar?,
;quién tiene la protestad?

Estas secuencias y la informacién que ge-
neran son también propiedad de las comuni-
dades que las donaron vy, por lo tanto, ellas tie-
nen derecho a decidir como compartirlas en
bases de datos publicas. O incluso elegir no
hacerlo. Tienen asimismo el derecho a conocer
la narrativa que se construye alrededor de sus
datos, y a debatirla. Esto es lo que proponen
académicos que pertenecen a comunidades
indigenas, como Krystal Tsosie (investigadora
de la Universidad de Vanderbilt y pertenecien-
te ala nacién navajo) y Keolu Fox (investigador
de la Universidad de California en San Diego
y nativo hawaiano). Sin embargo, estd lejos de
ser un acuerdo internacional.

Cada genoma tiene algo que contar. Y cada
grupo de genomas, cada poblacién que los con-
tiene, tiene una historia particular. Mientras
mas metaforas y narrativas incorporemos,
mejor serd nuestro entendimiento del genoma
humano vy, por lo tanto, de nosotros mismos.
Asi que es momento de escuchar cuales meta-
foras pueden generar las comunidades que se
estan muestreando. Tener, también, una ver-
dadera diversidad de explicaciones que nos

5 Ver Decolonize DNA Day. Disponible en https://bit.ly/3vsglL5
y Keolu Fox, “The lllusion of Inclusion — The ‘All of Us’ Research
Program and Indigenous Peoples’ DNA”. New England Journal
of Medicine, 2020. Disponible en https://www.nejm.org/doi/
full/10.1056/NEJMp1915987

ayude a entender nuestro pasado y, mediante
esta apropiaciéon de la genémica, a hablar de
nuestro futuro.

Es de esta apropiacién cientifica y tecno-
légica de lo que habla Yuk Hui, filésofo de la
tecnologia, cuando recalca la importancia de
la diversidad local y tecnoldgica en su ensa-
yo "Maquina y ecologia™

la tecnodiversidad es fundamentalmente una
cuestion de localidad. Lo local no tiene por qué
ser sinénimo de etnocentrismo o nacionalismo.
Por el contrario, es lo que nos obliga a repensar
el proceso de modernizacién y globalizacién y
nos permite reflexionar sobre la posibilidad de
resituar tecnologias modernas [...| para que mul-
tiples localidades puedan estar en condiciones
de inventar su propio pensamiento y futuro tec-

nolégicos.®

Considerar el genoma humano como un
proyecto terminado no nos permitira siquie-
ra estar atentos a escuchar otras narrativas,
y por lo tanto dejaremos muchas historias de-
tras. Es mejor verlo como algo inacabado, que
nunca terminaremos de contar ni de escuchar.
Algo que debe estar en constante discusion
porque es capaz de mutar. Algo que nos per-
mita ver muchos futuros. Algo que nos una en
la diversidad. Falta por discutir y escuchar
muchas recetas, muchos mapas, muchas his-
torias. Porque, como le dijo Karl Konrad Ko-
reander a Bastian Balthazar Bux: "cualquier
historia que vale la pena contar es una histo-
ria interminable”” U

¢ Yuk Hui, Fragmentar el futuro, Caja Negra, Buenos Aires, 2020.
" Michael Ende, La historia interminable, Alfaguara, Ciudad de
México, 2003.
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