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BGI Group: Abordando la ELA gen a gen

SHENZHEN, CHINA, June 24, 2024
/EINPresswire.com/ -- La Esclerosis
Lateral Amiotrofica (ELA) es una
enfermedad raray aterradora que
afecta a mas de 200.000 personas en
todo el mundo. La enfermedad
deteriora las neuronas motoras,
impidiendo la comunicacién entre el
cerebro y los musculos. Esto puede
llevar a una paralisis progresivay a la
incapacidad de moverse, hablar, tragar
y, eventualmente, respirar.

El renombrado fisico tedrico, Stephen
Hawking, sobrevivié 55 afios con ELA,
pero para muchas personas, la tasa de
supervivencia es menos de una décima
parte de este tiempo.

Entender qué causa la ELA es un
primer paso crucial para encontrar una
cura. Aunque la investigacion
gendmica puede contribuir a esto, no
es una solucion sencilla, como explica
el CEO del Grupo BGI, el Dr. Yin Ye:
“Esta es una enfermedad compleja. Las
causas exactas de la ELA no estan
claras. Pueden estar relacionadas con
la edad y el trauma fisico. Necesitamos
encontrar los factores clave que
inducen la ELA, comparando las
diferencias genéticas entre pacientes
con ELA'y personas sanas.”

Como parte de su compromiso para
encontrar una solucién a la ELA, el Dr.
Yin, junto con el Sr. Cai Lei, ex ejecutivo
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La ELA afecta a las neuronas motoras,
interrumpiendo la comunicacion entre el cerebroy
los musculos. Esto puede llevar a una paralisis
progresiva, dificultando cada vez mas el movimiento,
el habla, la deglucion y, eventualmente, la
respiracion.
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El 7 de junio de 2024, el Sr. Cai Lei (izquierda) y el Dr.
Yin Ye firmaron un acuerdo de cooperaciéon
estratégica para establecer oficialmente el
"Laboratorio Conjunto de Investigacion Multi-6mica
en ELA Cai Lei & BGL."
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de JD.com y paciente de ELA, lanzaron un programa en 2023 para proporcionar secuenciaciony
analisis del genoma completo de manera gratuita para pacientes con ELA. Al examinar el
genoma de multiples pacientes con ELA y sus familias, los cientificos pueden comenzar a
entender las causas de las mutaciones genéticas asociadas con la ELA.

“La primera fase del programa secuencid y analizé 184 muestras de 74 linajes familiares,” explica
el Dr. Yin. “Los resultados fueron alentadores. Encontramos aproximadamente seis veces mas
loci génicos sospechosos que los detectados mediante pruebas tradicionales.”

Las pruebas también indicaron que la secuenciacién del genoma completo de familias seria util.
En octubre de 2023, el Dr. Yin anunci6 pruebas adicionales de secuenciacién del genoma
completo gratuitas para 200 linajes familiares, utilizando la Gltima tecnologia de recoleccion de
sangre del BGI, que es mas conveniente para los pacientes y puede proporcionar resultados mas
precisos.

Ademas, el BGI esta investigando cédmo su Ultima tecnologia de vanguardia en multi-Gmica
espacial, Stereo-seq, puede ser utilizada para examinar la relacion de las células y ver como
reaccionan entre si con el tiempo y mutan.

Stereo-seq combina una serie de avances cientificos y combina matrices de patrones de
nanobolas de ADN (DNB) y captura de ARN in situ para crear una secuenciacién émica espacial
de resolucién mejorada. El chip de secuenciacion Stereo-seq mas grande mide 13 cm x 13 ¢cm,
que es 500 veces mayor que el area de captura de otras tecnologias transcriptomicas espaciales,
lo que permite analizar una seccion completa de tejido de un érgano grande. Con su resolucidn
de 500 nm, también permite presentar cada proceso bioldgico a una resolucion nunca antes
vista.

Con estos avances, los cientificos pueden mapear un catalogo completo de tipos y estados
celulares, lo que les permite examinar no solo células individuales, sino también la relacién entre
las células dentro del microambiente. Ademas, pueden mapear las células a lo largo del tiempo,
viendo como crecen y cambian, érgano por 6rgano, y creando atlas fisiolégicos.

El 7 de junio de 2024, el Sr. Cai Lei y el Dr. Yin Ye anunciaron la creacion del "Laboratorio
Conjunto de Investigacion Multi-dmica en ELA Cai Lei & BGI", destinado a acelerar la
investigacion sobre la ELA.

Mientras muchos pueden desesperarse por la ELA, el Dr. Yin ve esperanza: “Veo un futuro
prometedor en la investigacion de enfermedades raras porque tenemos mas herramientas
fundamentales que nos permiten investigar los fundamentos de la ELA. Los avances en la
secuenciacion de alto rendimiento y la aparicion de pruebas genéticas mas asequibles estan sin
duda acelerando el proceso de descifrar la ELA.”

“Espero con mucho entusiasmo que en los préximos afios podamos hacer avances significativos



en la busqueda de las causas de la ELA y en encontrar una posible cura,” afadio.

Richard Li

BGI Group
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