ﬁPREsswiRE

Compromiso del BGI para Descifrar los
Secretos de la ELA a través de la Gendmica

SHENZHEN, CHINA, November 16, 2023 /EINPresswire.com/ -- Para numerosas personas, el
conocimiento acerca de la Esclerosis Lateral Amiotrofica (ELA), comUnmente denominada
"enfermedad de las neuronas motoras" o enfermedad de Lou Gehrig, se limita a la Campafia del
Cubo de Hielo o a las manifestaciones evidentes de la enfermedad en personalidades
destacadas como el profesor Stephen Hawking en el Reino Unido, el defensor de la salud Ady
Barkan en EE. UU. o el empresario Cai Lei en China, exvicepresidente de JD.com y defensor de la
investigacion y desarrollo de la ELA.

La ELA constituye una afeccién neurodegenerativa progresiva que afecta a las neuronas
motoras, ocasionando la gradual paralisis de las personas debido a la incapacidad del cerebro
para comunicarse con los musculos del cuerpo. Con el progreso de la enfermedad, los pacientes,
conscientes, pero progresivamente inmovilizados, se ven afectados en sus capacidades para
moverse, hablar, tragar y, en ultima instancia, respirar. En su deterioro, muchos dependen de
software que rastrea los movimientos oculares para luego generar una voz sintética que les
permita comunicarse.

Aunque es catalogada como una enfermedad rara, se estima que mas de 200.000 personas
viven con ELA en todo el mundo, y esta cifra va en aumento. Si bien algunos casos son
hereditarios, la mayoria son esporadicos y pueden afectar a cualquier individuo,
independientemente de la edad, etnia o género.

En la actualidad, no se dispone de tratamientos médicos capaces de curar la ELA. La complejidad
de la enfermedad radica en la ausencia de una causa Unica, siendo probable la existencia de
multiples factores interactivos, especialmente en términos de los genes de las personas.

Los avances en gendmica y tecnologia de células individuales ofrecen una perspectiva
alentadora mientras los cientificos buscan una mejor comprension de la ELA. La avanzada
tecnologia omicas espacial del BGI, Stereo-seq, proporciona una resolucion a escala nanométrica
con un amplio campo de visidon que permite la deteccion simultanea de 25.000 genesy la
determinacién del tipo y la ubicacién de las células en relacién entre si, posibilitando la
observacion de sus interacciones a lo largo del tiempo. Al desvelar el funcionamiento interno de
los genes y su evolucion temporal, los cientificos pueden enfocarse de manera precisa en
examinar su papel especifico en la génesis de la ELA.
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El desafio para los cientificos radica en que no siempre son los mismos genes o combinacion de
genes los responsables de la ELA u otras enfermedades raras. Solo mediante el analisis del
genoma de multiples pacientes con ELA pueden los cientificos comenzar a comprender las
causas de las mutaciones genéticas asociadas con la ELA.

Con este proposito, el Dr. Yin Ye, CEO de BGI Group, en colaboracion con el Sr. Cai Lei, lanz6 a
principios de 2023 un programa gratuito de prueba genética y analisis de datos para pacientes
con ELA.

El proyecto recibi6 un total de 194 muestras, y en ultima instancia, el BGI secuenci6 y analiz6 184
muestras de 74 familias. Los resultados revelaron aproximadamente seis veces mas loci
sospechosos que los métodos de deteccion tradicionales.

Debido al tamafio reducido de la muestra en estudios anteriores, la comunidad cientifica
consideraba que el inicio de la ELA podia ser un evento aleatorio, con solo el 5-10% de los casos
de ELA relacionados con cambios o mutaciones genéticas. No obstante, el BGI ha logrado un
avance en esta comprension, permitiendo una mayor identificacion de las caracteristicas
genéticas de la poblacion de pacientes con ELA en China y proporcionando pistas para
identificar nuevos objetivos genéticos.

Para llevar esta investigacion a la siguiente etapa, en octubre de 2023, el Dr. Yin anuncié que ély
el Sr. Cai ofrecerian pruebas gratuitas de secuenciacion del genoma completo para 200 familias.
Para respaldar esto, el BGI también ofrecera su mas reciente tecnologia de recopilacién de
sangre. En comparacion con la actual toma de muestras de saliva, este método no solo es mas
conveniente, sino que también brinda resultados mas precisos.

En Ultima instancia, este trabajo, sumado a otras investigaciones cientificas en curso en todo el
mundo, contribuira a una mejor comprension de la ELA, proporcionara esperanza a las familias
afectadas y aumentara la posibilidad de encontrar una cura para la enfermedad.

Al reflexionar sobre este trabajo y la esperanza que brinda para el futuro, el Dr. Yin coment®:
"Quizas lo que no hemos logrado en el pasado, seguramente lo lograremos en el futuro. Si
hubiera mas personas como el Sr. Cai, un luchador por los tratamientos de la ELA, creo que el
dia en que vencemos a la ELA llegard mucho antes. Estamos generando una esperanza mas
amplia y reduciendo el tiempo de espera”.
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