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El instituto Nacional de Investigacion del Genoma
Humano (NHGRI) es uno de los 27 institutos y centros
de los Institutos Nacionales de la Salud (NIH) de los
Estados Unidos. Ademas de ser un lider internacional
en la financiacion y realizacion de investigaciones en
genomica, el NHGRI elabora recursos, tecnologias y
politicas para promover la genémica y su aplicacién
para mejorar la salud humana. El Instituto también apoya
la capacitacion de investigadores y la divulgacion de
conocimientos de gendmica entre el publico general y
los profesionales de la salud. Puede ver mas informacién
sobre el NHGRI en genome.gov.

Los NIH, la agencia de investigacién médica del pais,
forman parte del Departamento de Salud y Servicios
Humanos de los Estados Unidos. Los NIH son la
principal agencia federal encargada de llevar a cabo y
apoyar proyectos de investigacion basica, traslacional
y clinica, e investiga las causas, los tratamientos y las
curas de enfermedades frecuentes y de enfermedades
raras. Para ver mas informacién sobre los NIH y sus
programas, visite nih.gov.
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Desde el lanzamiento del Proyecto Genoma Humano en 1990, la genomica se ha
afianzado progresivamente en los cimientos de la investigacion biomédica. Aprovechando
el impulso de la conclusion exitosa del Proyecto en 2003, en la actualidad es habitual que
la gendmica tenga un rol central y actiie como catalizador en la investigacion basica y
traslacional, y los estudios demuestran cada vez mas de qué forma la gendmica se puede
aplicar eficazmente en la atencion clinica. Estoy orgulloso de dirigir el NHGRI, que ha sido
un pionero en gendmica por mas de tres décadas.
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Mensaje del Director

El NHGRI se establecié a fines de la década de 1980 para guiar
las iniciativas de los NIH en el Proyecto Genoma Humano, el
audaz emprendimiento internacional que descifro el orden de
aproximadamente 3 mil millones de “letras” que conforman el “plano”
humano (la secuencia del genoma humano). Completado en 2003, el
Proyecto Genoma Humano establecioé las bases para el pujante campo
de la genémica. Adelantemos la pelicula al presente, donde el NHGRI
es la mas grande organizacion del mundo dedicada a la investigacion
de la gendmica.

La gendmica es central para comprender la biologia humana vy las
enfermedades humanas; todo comienza con las largas hebras de acido
desoxirribonucleico (ADN) del genoma. La informacién codificada en el
ADN proporciona las instrucciones basicas para nuestra vida, y sutiles
variaciones en el genoma influyen enormemente en la salud de las
personas, su riesgo de desarrollar enfermedades y muchos de sus
rasgos. Si bien el NHGRI recibe menos del 2% del presupuesto anual
total de los NIH, sus programas de investigaciéon en genémica son
fundamentales para el trabajo que apoyan otros institutos y centros de
los NIH cuyas misiones suelen concentrarse, mayormente, en areas
de enfermedades especificas. Ademas, el NHGRI dirige numerosos
programas de investigacion financiados por el Fondo Comun de los
NIH (commonfund.nih.gov), un fondo que abarca a todos los NIH
y que se usa para proyectos a corto plazo de excepcional alto impacto
cuyo objetivo es eliminar obstaculos cientificos.

LLamayor parte de los fondos del NHGRI se destina apoyarinvestigaciones
en gendmica en instituciones académicas y comerciales de primera linea
en todos los Estados Unidos y el resto del mundo. EINHGRI es conocido
por financiar y dirigir programas a gran escala basados en consorcios,
pero también apoya el trabajo de muchos investigadores individuales.
Ademas, aproximadamente el 20% de los fondos del NHGRI se usa para
llevar a cabo investigaciones de gendmica en los laboratorios del Instituto
ubicados en Bethesda (Maryland) y sus alrededores. Esas iniciativas
estan a cargo de investigadores del gobierno que trabajan en el NHGRI
y que aprovechan al maximo las singulares fortalezas del campus de los
NIH en Bethesda y su infraestructura clinica y de investigacion asociada,
con el fin de llevar a cabo diversos estudios genémicos.

En el NHGRI, creemos que es fundamental estudiar las implicancias
sociales mas amplias de los avances genémicos y en gendémica. Desde
el comienzo, el Instituto ha destinado una parte fija de su presupuesto al
estudio de las implicancias éticas, legales y sociales de la investigacion

en gendmica. Ademas, el personal del NHGRI participa regularmente
en didlogos activos con muchas audiencias de la sociedad, entre
las que se encuentran instituciones educativas, organizaciones
comunitarias, profesionales de la salud y el publico general. Para facilitar
esas interacciones, usamos muchas herramientas de comunicacion
diferentes, incluido nuestro reputado sitio web (genome.gov), onuestro
canal GenomeTV en YouTube y otras cuentas en redes sociales (como
Facebook y Twitter).

El alcance, la escala y el ritmo de los avances en gendémica hasta la
fecha eran casi inimaginables cuando comenzd el Proyecto Genoma
Humano. Incluso hoy, esos avances siguen suscitando oportunidades
cientificas y clinicas que van mas alla de nuestras expectativas
iniciales, y se prevé que habra muchas mas en la préxima década.
En el futuro, el NHGRI seguira intensamente concentrado en contribuir
a cumplir la promesa del Proyecto Genoma Humano, que se alinea
con precision con nuestra mision central: mejorar la salud de todos los
seres humanos mediante avances en la investigacion en gendomica.
Para ello impulsamos investigaciones innovadoras, creamos nuevas
tecnologias y estudiamos el impacto de la gendmica en la sociedad.
Para ello impulsamos investigaciones innovadoras, creamos nuevas
tecnologias y estudiamos el impacto de la gendmica en la sociedad.

Debido a la naturaleza casi ubicua de la gendmica en la biomedicina
y otras areas de las ciencias de la vida, el NHGRI reconoce que ya no
puede liderar todos los aspectos de la investigacion en gendmica. En
cambio, el Instituto debe concentrar su atencion en las oportunidades
mas esenciales a la vanguardia del campo. Esa revelacion esta
materializada en nuestro reciente mantra organizacional: la vanguardia
de la gendmica. El espiritu de ese mantra sirve cada vez mas como guia
de las iniciativas del NHGRI.

Los invito a ver mas informacion sobre nuestra cartera de investigacion
y nuestros numerosos programas asociados leyendo este folleto y
visitando nuestro sitio web en genome.gov.

g‘\/ %"“"’“\_/
Eric D. Green, M.D., Ph.D.
Director del Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano

La gendmica se ha ido entrelazando cada vez mas con la investigacion, la medicina y la sociedad. El recorrido en este campo comenz6 con el descubrimiento de la estructura de doble
hélice del ADN, continud con la secuenciacion inicial del genoma humano a cargo del Proyecto Genoma Humano y, en los dltimos tiempos, se acelerd con la creciente comprension de las
complejidades funcionales del genoma y su rol en la salud y la enfermedad humanas. Ese progreso historico y continuo se muestra de izquierda a derecha.


https://commonfund.nih.gov
http://www.genome.gov
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Datos basicos de gendmica

Algunos datos basicos sobre el genoma humano:

Para construir una casa o un fabricar un auto, se necesita un plano, una lista de partes y las
instrucciones para el ensamblaje. En todos los seres vivos, el genoma funciona como esos tres
elementos.

Nuestro plano, el genoma humano, se halla en diminutas fioras de ADN de doble hebra
empaquetadas en los cromosomas en el nlcleo de las células.

ge-no-ma
sustantivo: todo el ADN de una célula

ge-n6-mi-ca
sustantivo: estudio de los genomas

Una célula humana tipica contiene 23 pares de cromosomas; cada conjunto de 23 cromosomas
proviene de uno de los progenitores.

Enlos seres humanos, los hombres y las mujeres tienen dos copias de 22 de esos cromosomas
(lamados autosomas). En cuanto al par 23, conocido como cromosomas sexuales, este difiere
entre hombres y mujeres: generalmente, las mujeres tienen dos cromosomas X, mientras que
los hombres tienen un cromosoma X y un cromosoma .

El ADN se compone de cuatro elementos fundamentales distintos, y cada uno es una sustancia
quimica diferente (lamada nucleétido o base): adenina (A), timina (T), citosina (C) y guanina (G).

El orden de los elementos fundamentales (“letras”) A, T, Cy G en el genoma humano codifica las
instrucciones bioldgicas que le indican a cada célula qué hacer y cuando hacerlo.

Cada conjunto de 23 cromosomas (basicamente, una copia del genoma humano) contiene
alrededor de 3 mil millones de letras A, T, C y G; por lo tanto, la células humana tipica contiene
alrededor de 6 mil millones de esas letras gendmicas en total.

El genoma de cada persona varia ligeramente respecto del genoma del resto de las personas.
Las secuencias del genoma (el orden de las letras gendmicas) de dos personas cualesquiera
generalmente contienen una letra diferente cada aproximadamente 1,000 posiciones.

La mayoria de las diferencias (0 variantes) gendmicas son sutiles en cuanto a sus efectos, o
incluso son intrascendentes; pero se sabe que algunas influyen en nuestros rasgos fisicos y en
nuestra saluda.

Las avanzadas tecnologias que se emplean en la investigacion en gendomica generan
rutinariamente cantidades masivas de macrodatos que son dificiles de recopilar, almacenar,
organizar, analizar y compartir. Por ejemplo, un Unico proyecto de investigacion puede generar
terabytes o, incluso, petabytes de datos gendmicos por mes.

indice | Areas de investigacion
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Los Beneficios De La Investigacion Gendmica

La genomica es un motor para el crecimiento cientifico y economico

Los lideres cientificos que propusieron el Proyecto Genoma
Humano en la década de 1980 imaginaron numerosos beneficios
derivados de la inversion, entre los que se encontraban los
siguientes: (1) el mapeo y la secuenciacion del genoma humano
mejorarian la comprension basica sobre el funcionamiento del
genoma y, por lo tanto, sobre el funcionamiento de las células;
(2) el conocimiento gendmico aceleraria la investigacion médica y
aportaria datos fundamentales sobre enfermedades y trastornos
hereditarios, como el cancer; y (3) los avances tecnoldgicos,
combinados con las nuevas oportunidades cientificas habilitadas
por la gendmica estimularian la industria de la biotecnologia (que,
en ese entonces, tenia menos de una década), y eso ayudaria a
impulsar la economia mundial hacia el siguiente siglo.

Mejorar la comprensién basica del genoma

La investigacion en gendémica ha ampliado nuestra comprension
de la interaccion entre la estructura y la funcion del genoma, y
ha aclarado muchas concepciones erroneas. Cuando comenzo el
Proyecto Genoma Humano, muchos cientificos calculaban que los
seres humanos, siendo criaturas tan complejas, contenian 100,000
0 mMas genes en su genoma. En la actualidad, sabemos que esa
cifra es mucho menor y que esta mas cerca de 20,000 genes,
aproximadamente. También aprendimos que esos vastos tramos
de ADN que no codifican para proteinas ——y que antes algunos
denominaban “DNA basura”—— estan lejos de ser inservibles. De
hecho, estudios realizados en las dos Ultimas décadas revelaron
la presencia de cientos de miles de elementos funcionales dentro
de las grandes porciones del genoma humano que no codifican
para proteinas en forma directa. Muchos de esos elementos tienen
roles cruciales en el control de la actividad de nuestros genes.

Acelerar la investigacion médica

La gendmica se ha convertido en una disciplina central de la
investigacion biomédica, y rapidamente se extendié a todo el
campo de investigacion. Casi todos los demas institutos y centros
de los NIH, asi como muchas otras instituciones privadas y publicas
de los Estados Unidos y del resto del mundo cuentan ahora con
importantes inversiones en genémica.

EINHGRIy otros componentes de los NIH han lanzado importantes
asociaciones usando la gendmica para estudiar areas de interés
mutuo. Algunos ejemplos pasados de esas asociaciones son los
siguientes: (1) el Atlas del genoma del cancer (TCGA), una iniciativa
conjunta entre el NHGRI y el Instituto Nacional del Cancer, que
investigd la gendmica del cancer; y (2) el programa Secuenciacion
del recién nacido en la medicina gendémica y la salud publica
(NSIGHT), una colaboracién entre el NHGRI y el Instituto Nacional
de Salud Infantil y Desarrollo Humano Eunice Kennedy Shriver que
explord las implicancias, las oportunidades y los desafios de usar
informacion de la secuencia del genoma en el periodo neonato.

Estimular la economia

Desde la finalizacion del Proyecto Genoma Humano, el mayor
impulsor de los avances en gendmica ha sido el sorprendente
progreso en el desarrollo de tecnologias mas potentes para
secuenciar el ADN. Catalizado por un programa del NHGRI en
desarrollo de tecnologia y por inversiones considerables realizadas
por el sector privado, los costos de la secuenciacion del ADN
se desplomaron a un ritmo que supera el de la ley de Moore (la
observacion de que la capacidad de los recursos informaticos
se duplica aproximadamente cada 24 meses). Junto con las
reducciones de los costos, la velocidad de secuenciacion de los
genomas ha aumentado considerablemente (consulte el grafico en
la pagina 13).

Esos avances tecnoldgicos, en combinaciéon con otros avances
gendmicos, han sido una bendicion para la economia. En un
andlisis realizado en 2013 por Battelle Technology Partnership
Practice se determind que, de 1988 a 2012, el gobierno de los
Estados Unidos invirtio $11.3 mil millones ($14.5 mil millones
actualizado al valor del ddlar en 2012) en el Proyecto Genoma
Humano y en areas relacionadas de investigacion en gendmica.
Esa inversion, a su vez, generd casi $1 billébn en actividad
econémica, mas de 4.3 millones de trabajos-afo de empleo
sostenido y $54.8 mil millones en ingresos por impuestos de
la investigacion, el desarrollo y las actividades comerciales en
gendmica. En el andlisis de 2013 también se sefald que, por cada
$1 invertido en genémica por el gobierno de los Estados Unidos,
hubo un retorno sobre la inversidon de aproximadamente $65
para la economia de los Estados Unidos. Esas y otras medidas
de rendimiento econdémico demuestran repetidamente que los
efectos globales de la inversion federal en gendmica han sido
positivos y abundantes.

indice | Areas de investigacion
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La historia de la genomica

La genomica es una disciplina joven, formada a partir del trabajo de los primeros genetistas y, luego, de los bidlogos moleculares.

A fines de la década de 1860, un monje austriaco llamado
Gregor Mendel estudid las plantas de guisantes para
comprender los patrones de herencia, pero no tenia idea de
qué transmitia los rasgos de una generacion a la siguiente.
El fisico suizo Friedrich Miescher descubrié el ADN en la
década de 1870; lo llamd “nucleina” porque se encontraba
en el nlcleo de la células. Décadas después, en la década
de 1940, el fisico canadiense-estadounidense Oswald Avery
y sus colegas demostraron que el ADN es la molécula que
contiene la informacién hereditaria de la vida.

En 1953, el bidlogo estadounidense James Watson vy el fisico
britanico Francis Crick describieron la estructura de doble
hélice del ADN, un hallazgo que se dedujo a partir de las
imagenes de difraccion por rayos X del ADN de la quimica y
cristaldgrafa britanica Rosalind Franklin. Esa revelacion crucial
aporté la clave definitiva del enigma de cémo el ADN actua
como la molécula de la herencia, al llevar informacion genética
de una célula a la siguiente y de una generacion a la siguiente.

La década de 1960 trajo conocimientos fundamentales sobre
la estructura y la funcién del ADN. Entre ellos estuvo el hecho
de descifrar el cédigo genético ——Ilas reglas fundamentales
de cémo los nucledtidos del ADN (representados por las A,
las T, las C y las G) codifican las instrucciones para producir
proteinas—— y el desarrollo de una vision mas perfeccionada
de las unidades del ADN responsables de la codificacion de
proteinas (genes).

Sin embargo, la comprension detallada del funcionamiento de los
genes siguio estando fuera del alcance hasta la revolucion de la
biologia molecular de las décadas de 1970 y 1980, una era que
aportd potentes herramientas nuevas para estudiar y manipular €l
ADN. Entre los principales avances de esa época, el bioguimico
britanico Frederick Sanger y el bidlogo estadounidense Walter
Gilbert desarrollaron en forma independiente las primeras técnicas
para determinar la secuencia de los nucledtidos en el ADN.

Las mejoras introducidas en los métodos iniciales para aislar,
analizar y secuenciar el ADN llevaron a la nocion de un estudio
integral del ADN de un organismo (su genoma). Eso, a su vez,
llevd al Proyecto Genoma Humano, que tuvo su puntapié
inicial en 1990 con el objetivo distintivo de generar la primera
secuencia del genoma humano. La naturaleza ambiciosa
y fascinante del Proyecto estimuld por igual el interés en la
genomica entre los cientificos y el publico general.

En un lapso de 10 afos, los investigadores generaron un
borrador inicial de la secuencia del genoma humano. En abril
de 2003, los lideres del Proyecto Genoma Humano revelaron
una secuencia terminada del genoma humano con sus 3 mil
millones de nucledtidos, hecho que marco el fin de una odisea
de 13 afos. En muchos sentidos, ese hito histérico marcé la
linea de partida para lo que hemos visto desde entonces, a
medida que el conocimiento sobre la funcion del genomay el
rol del genoma en la salud y la enfermedad aumento a pasos
agigantados.

La OHGR se convierte en el
Centro Nacional para la Investigacion
del Genoma Humano (NCHGR)

1989

Se establece la Oficina para
la Investigacion del Genoma
Humano (OHGR)

1988

Se establece el Programa de
Investigacion de Implicancias
Eticas, Legales y Sociales (ELSI)

1990

Plan estratégico:
Nuevo plan a cinco afios para el Proyecto
Genoma Humano de los Estados Unidos

1993

Francis Collins es designado
Director del NCHGR

1993

1989

1990 1991

Comienza el Proyecto
Genoma Humano

1993

Se establece el Programa
de Investigacion Externa
del NCHGR

1997

EI NCHGR se convierte en el
Instituto Nacional de Investigacion
del Genoma Humano (NHGRI)

James Watson es designado
Director de la OHGR

Plan estratégico:
Comprender nuestra
herencia genética

8 indice | Areas de investigacion
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Descripcion general de la organizacion del NHGRI

La Oficina del Director y seis divisiones en conjunto sirven para alinear la estructura del Instituto con su mision.

EI NHGRI lidera el campo de la gendmica mediante inversiones estratégicas en los estudios de investigacion altamente innovadores,
las tecnologias y los recursos de datos que se necesitan para determinar cémo funciona el genoma humano y como usar ese
conocimiento para mejorar la salud humana. El Instituto se establecié inicialmente como un centro de los NIH en 1989 para dirigir
la iniciativa de los NIH en el Proyecto Genoma Humano; mas adelante se elevo a la categoria de instituto y se rebautizé como el
Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano, en 1997. En la actualidad, la estructura organizacional del Instituto le permite
perseguir en forma productiva todos los aspectos de su misién, incluidos aquellos relacionados con la investigacion, la capacitacion
y la divulgacion. Esas iniciativas son ejecutadas mediante dos componentes programaticos dominantes del NHGRI:

+ ¢l Programa de Investigaciones Externas, que financia oportunidades de investigacion y capacitacion en gendémica en
universidades, centros médicos y otras instituciones en todos los Estados Unidos y el resto del mundo.

« ¢l Programa de Investigaciones Internas, que apoya la investigacion y la capacitacion en genémica auspiciadas por el
gobierno en los NIH.

Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano

Oficina del Director

Brinda el liderazgo general para todo el Instituto; supervisa operaciones generales, la administracion fiscal,
la gestion cientifica y las comunicaciones, y coordina la investigacion en genémica dentro de los NIH y con
otros programas federales, privados e internacionales.

Division de Gestion ——— Division de Investigaciones Internas

Lidera diversas actividades en nombre de todo el
Instituto, que incluyen la gestion financiera, servicios
administrativos, tecnologia de la informacion y supervision
ética de los empleados.

Constituye el Programa de Investigaciones Internas del
Instituto, que lleva a cabo investigaciones de gendmica en
los laboratorios del NHGRI ubicados en el campus principal
de los NIH en Bethesda (Maryland) y sus alrededores.

Division de Ciencias Genomicas —}— Division de Medicina Genémica

Lidera las iniciativas externas del Instituto en Lidera las iniciativas externas del Instituto en la

investigacion basica en genémica, desarrollo de
tecnologias y ciencia de datos genémicos.

Division de Genémica y Sociedad

Lidera las iniciativas externas del Instituto en el estudio
de cuestiones sociales relevantes para la investigacion
en gendmica a través del Programa de Investigacion de

aplicacion de la genémica a la ciencia médica
y la atencién clinica.

Division de Operaciones Externas

Gestiona los aspectos operativos del Programa
de Investigaciones Externas del Instituto, como la
gestion de subvenciones y la revision cientifica.

Implicancias Eticas, Legales y Sociales (ELSI); también
supervisa la elaboracion de politicas, los asuntos
legislativos y los programas educativos de extension.

Programa de Investigaciones Externas

El presidente Obama anuncia la Iniciativa
de Medicina de Precision de los NIH de
los Estados Unidos, con el Programa de
Investigacion Al of Us (Todos nosotros)

EI NHGRI se reorganiza para
adaptarse a la ampliacion de su
mision de investigacion

Plan estratégico: Plan estratégico:
Nuevas metas para el Proyecto Genoma  Vision para el futuro de la
Humano de los Estados Unidos investigacion en genémica

1998 2003 2009 2012 2015

Eric Green es designado
Director del NHGRI

2003 2008 2011 2013 2020

Vision estratégica del NHGRI:
Vision estratégica para
mejorar la salud humana a la
vanguardia de la gendmica

Plan estratégico: Inauguracion de la exhibicion
Trazar un camino para la medicina del NHGRI'y el Museo
gendmica que vaya desde los pares  Smithsoniano £/ genoma:
de bases hasta la cama del paciente  Descifrar el cddigo de la vida

Finaliza el Proyecto Genoma Se aprueba la Ley de No

Humano Discriminacion Basada en
Informacion Genética (GINA) de los
Estados Unidos

indice | Areas de investigacion 9



Principios y valores rectores del NHGRI

Las organizaciones exitosas se guian por principios y valores rectores que dan forma a la manera en que
llevan a cabo su mision e influyen en las personas y las culturas. El NHGRI adopta un conjunto creciente
de principios y valores fundamentales que, juntos, sirven de brujula en el campo de la gendmica;
algunos de ellos surgieron en forma organica, mientras que otros fueron adoptados de la comunidad

10

cientifica general.

Mantener un foco dominante sobre el uso

de la gendémica para comprender la biologia,
para aumentar el conocimiento sobre las
enfermedades y para mejorar la salud humana.

Tratar de lograr la diversidad global en

todos los aspectos de la investigacion

en genomica, asumiendo el compromiso

de la inclusion sistematica de personas

de distinta ascendencia y de personas
subrepresentadas en estudios gendmicos de
importancia.

Aprovechar al maximo la utilidad de la
gendmica para todo el publico general, incluida
la capacidad de acceder a la gendmica en la
atencion médica.

Fomentar una fuerza de trabajo diversa en
genomica.

Proporcionar un marco de investigacion
que examine de forma sistematica el rol de
factores gendmicos y no gendmicos que
contribuyen a la salud y a la enfermedad.

Promover estandares solidos en la
investigacion en genémica, junto con su
aplicacion sistematica.

Abrazar la naturales interdisciplinaria
y orientada al trabajo en equipo de la
investigacion en genomica.

Adherir a las expectativas y requisitos mas
altos en relacion con la ciencia abierta, el
intercambio responsable de datos vy el rigor
y la reproducibilidad en la investigacion en
genomica.

Buscar avances en genémica como parte
de una vibrante comunidad global de
investigadores y financiadores en genémica.

indice | Areas de investigacion



Areas prioritarias de investigacion para el NHGRI

Concretar los beneficios para la salud que tiene la gendmica llevara décadas de trabajo dedicado y
un esfuerzo global que parta de los hallazgos del pasado y se amplie a medida que surjan nuevas
posibilidades productivas. EIl NHGRI tiene un compromiso de larga data con esta prometedora iniciativa,
a través de las siguientes cinco areas prioritarias de investigacion.

Estructura y funcion
del genoma

Comprender cémo funciona el genoma humano

El Proyecto Genoma Humano delined el orden de los nucledtidos en la secuencia del genoma
humano, pero se necesitaran décadas de investigacion para revelar las complejidades del
funcionamiento del genoma. Esas iniciativas implican el uso de enfoques de laboratorio y
célculo para armar inventarios de elementos funcionales en el genoma humano, establecer
la coreografia por la que esos elementos confieren una funcion biolégica y catalogar las
diferencias entre los genomas de las personas. Una clave para esos avances es el desarrollo
constante de nuevas tecnologias y estrategias para estudiar la estructura del genoma vy
descifrar su funcion.

Gendmicay
enfermedades humanas

Establecer el rol de las variantes gendmicas en la salud y en la enfermedad

Las enfermedades son una consecuencia de la compleja interaccion de influencias de nuestro
genoma, nuestro ambiente y nuestro contexto social. Las enfermedades raras por lo general
se deben a la presencia de variantes gendmicas (mutaciones) en un Unico gen, y las influencias
ambientales y sociales tienen un rol menor. Las enfermedades comunes generalmente se deben
a la presencia de numerosas variantes genémicas que confieren un riesgo, junto con influencias
ambientales y sociales de importancia. Los estudios gendmicos a gran escala con participantes
diversos pueden establecer el rol de las variantes gendémicas en las enfermedades raras y las
enfermedades comunes, en la respuesta a los medicamentos y en la conservacion de la salud.

Usar la informacién genémica para el progreso de la atencién médica y la salud humana

La medicina gendémica es una disciplina médica emergente que implica el uso de la informacion
gendmica de una persona como parte de su atencion clinica (por ejemplo, para el diagnéstico o la
toma de decisiones terapéuticas) y los resultados de salud e implicancias para las politicas que tiene
ese uso clinico. La implementacion sistematica de la medicina gendémica se basa en programas de
investigacion que establezcan herramientas, recursos y bases de conocimientos que faculten a los
profesionales de la atencién médica para usar la informacion gendémica de manera eficaz al brindar
atencion clinica. Otro requerimiento importante es la capacitacion apropiada de los profesionales
en gendmica, para que puedan ayudar a los pacientes y a sus familias a comprender el rol que tiene
la gendmica en la toma de decisiones para la atencidon médica.

Proporcionar una infraestructura para un andlisis y acceso seguro a los datos

A medida que los investigadores en gendémica de todo el mundo generan conjuntos de datos
cada vez mas grandes, complejos y diversos, también aumentan los desafios para la gestion y
parafacultar a otros con el fin de que usen esos datos de manera productiva. Para abordar esos
desafios se necesita la experiencia colectiva de cientificos cuantitativos e investigadores en
gendmica, para desarrollar enfoques, métodos y tecnologias innovadores. En Ultima instancia,
esas iniciativas aumentan el acceso a datos seguros y herramientas computacionales que
facilitan los estudios gendémicos y la implementacion de la medicina genémica.

Abordar el impacto en la sociedad de los avances en genémica

Estudiar las implicancias éticas, legales y sociales de la investigacion en gendémica ha sido una de
las piedras angulares del campo desde sus inicios. A medida que las nuevas tecnologias aumentan
nuestra capacidad de generar informacion genémica y que la investigacion amplia nuestra
comprension de lo que podria significar dicha informacion, la sociedad necesita determinar cual
es la mejor manera de usar las tecnologias y la informacion con responsabilidad. La integracion
sucesiva de la gendmica en la sociedad depende de garantizar que la investigacion avance de
forma tal que se considere cuidadosamente las implicancias del conocimiento generado.

indice | Areas de investigacion
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Comprender como funciona el genoma humano

Establecer de qué modo los genomas confieren informacion biologica

Cuando el Proyecto Genoma Humano finalizdé en 20083,
los investigadores en gendmica habian generado una
secuencia del genoma humano disponible para continuar
su estudio, pero la comprension del significado de esa
secuencia era limitada. EI NHGRI actud de inmediato para
profundizar la comprension de la funcion del genoma
y para identificar las bases gendmicas de la salud y la
enfermedad en los seres humanos.

Incrustado en los miles de millones de nucledtidos A, T,
C y G que conforman el genoma humano hay un cédigo
fundamental pero complicado de la biologia humana.
La interpretacion de ese cddigo requiere la aplicacion
de enfoques novedosos de laboratorio y célculo. Parte
de ese trabajo implica comprender las diferencias y las

Secuenciacion de un genoma humano:
El tiempo vy el costo se han desplomado debido a las
enormes mejoras de la tecnologia.

indice |

similitudes gendmicas entre diversos organismos, un area
gue se conoce como genémica comparativa. En general,
los investigadores han hecho avances considerables en la
identificacion y caracterizacion de los miles de genes y otros
elementos funcionales codificados en el genoma humano.
Si bien se necesitaran décadas para lograr la comprension
completa del genoma humano, la informacién recopilada
hasta la fecha ya proporciona conocimientos criticos para
que los cientificos y los profesionales de la salud usen en
el estudio de las contribuciones gendémicas a la salud y a
la enfermedad.

Las innovaciones tecnolégicas que tuvieron lugar con
la generacion de datos gendmicos fue esencial para el
éxito del Proyecto Genoma Humano. Lo mismo se puede
decir en la actualidad: los avances en gendmica siguen
dependiendo en gran medida del desarrollo de nuevas
tecnologias. Los programas del NHGRI han fomentado
el surgimiento de potentes tecnologias para la genémica,
incluidos mejores métodos para secuenciar y analizar
el ADN. Como consecuencia, la secuenciacion del
genoma y los ensayos gendmicos relacionados ahora
pueden realizarse de forma bastante rapida con costos
que disminuyen constantemente. Facultados con esas
herramientas y métodos mas sofisticados, los investigadores
han catalogado numerosas diferencias, o variantes, que
existen entre los genomas de las personas. A su vez, ahora
estan caracterizando esas diferencias para comprender
mejor como influyen las variantes genémicas en la funcion
biolégica, el riesgo de enfermedades vy la salud.

Fin del Proyecto
Genoma Humano
(2003)

2015 Presente

~$10-50

mil millones ~$1,000-3,000

<$1,000

<1 dia
~5-6 dias |

~3-4
meses

Areas de investigacion

Costo de generar
una secuencia del
genoma humano

Costo de generar
una secuencia del
genoma humano
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Estructura y funcion del genoma

Desarrollar tecnologias para la secuenciacién y la sintesis del ADN

El desarrollo de tecnologia especifica siempre ha impulsado el avance de la
gendmica. Después de lafinalizacion del Proyecto Genoma Humano en 2003,
el NHGRI lanzé una importante iniciativa para el desarrollo de tecnologia, con
el fin de reducir en gran medida los costos de la secuenciacion del ADN. En
colaboracién con el sector privado y trabajando a su lado, el programa del
NHGRI “Genoma $1,000” fue un éxito rotundo. El NHGRI sigue fomentando
mejoras de la secuenciacion del ADN y, ademas, ahora tiene el objetivo de
seguir abriendo caminos con tecnologias de acidos nucleicos sintéticos.
Con ese fin, el Programa de Tecnologia del Genoma del Instituto apoya la
creacion de tecnologias rentables que mejoraran marcadamente la calidad y
la eficiencia de la sintesis de acidos nucleicos. El progreso en esa area —por
ejemplo, la capacidad de generar grandes cantidades de moléculas de ADN
de cualquier secuencia y tamano— tiene un potencial transformador para la
investigacion biomédica.

son Nuevos enfoques para el estudio de datos genémicos cada vez mas complejos
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Establecer una secuencia de referencia de un pangenoma humano

Practicamente todos los investigadores que generan secuencias del genoma
humano usan una referencia del genoma humano como comparador para
alinear y ensamblar correctamente la secuencia de datos primaria. Los cientificos
también se basan en esa secuencia de referencia aceptada universalmente como
un sistema coordinado de consenso para informar los resultados genémicos de
manera uniforme y organizada. En asociacion con el Wellcome Sanger Institute,
el NHGRI apoya el Programa de Referencia del Genoma Humano (HGRP) para
generar una secuencia de referencia del genoma humano de alta calidad que
represente mejor la diversidad de la humanidad y para poner a libre disposicion
de la comunidad cientifica global ese “pangenoma” de referencia. En el
programa también se estan elaborando enfoques computacionales novedosos
para visualizar la secuencia de referencia del pangenoma de manera mas
eficaz. Un programa relacionado apoyado por el NHGRI, el Consorcio Telébmero
a Teldbmero (T2T), es una iniciativa abierta basada en la comunidad para generar
la primera secuencia del genoma humano en verdad completa, literalmente, de
extremo a extremo (sin piezas faltantes).
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Delinear la funcion de los genes y el genoma

Establecer un recuento detallado de todas las secuencias funcionales en el
genoma humano es esencial para comprender la interaccion de la gendmica
y la biologia humana, la salud y la enfermedad. Definir la funcion de cada
elemento individual en el genoma humano y determinar como interactian
esos elementos para llevar a cabo procesos biolégicos es un area de alta
prioridad de investigacion del NHGRI. En muchos de esos estudios se emplean
tecnologias de avanzada, como CRISPR y otras herramientas de edicion del
genoma, para caracterizar genes especificos y elementos reguladores de los
genes, mientras que en otros se emplean métodos de multiplexacion para
examinar multiples variantes o genes al mismo tiempo. En algunos casos,
la caracterizacion de proteinas codificadas por genes aporta informacion
que ayuda a signar funciones a genes especificos. En Ultima instancia, esa
acumulacion de conocimientos sobre la funcion del genoma contribuira a
ampliar la comprension de vias y redes fundamentales que son centrales para
la biologia humana.

Comprender como influye la variacion genémica en la funcién del genoma

Los cientificos ya llevan catalogadas miles de variantes en los genomas de
personas de diferentes poblaciones, pero todavia no han establecido cuales
de esas variantes gendmicas influyen en la funcion bioldgica. El Consorcio
sobre el Impacto de la Variacion Gendmica en la Funcion (IGVF) del NHGRI
esta aplicando enfoques experimentales y computacionales al examen del
funcionamiento de los genomas, al modo en que la funcion del genoma
da forma a los fenotipos y al modo en que la variacion gendémica influye en
esos procesos. En una iniciativa complementaria codirigida por el NHGRI y
el Instituto Nacional de Salud Infantil y Desarrollo Humano Eunice Kennedy
Shriver, el proyecto Expresion de tejido genotipico en el desarrollo (AGTEX)
esta estudiando de qué forma las variantes genémicas influyen en la funcién
bioldgica durante el periodo neonatal y el periodo pediatrico. El objetivo de ese
trabajo es llenar los vacios en la comprensién del rol de la expresion génica en
el desarrollo humano y aportar informaciéon sobre como influyen los procesos
que tienen lugar antes de completar la maduracion en la salud mas adelante.

Aprovechar la genémica comparativa, evolutiva y poblacional

Parapredecir qué secuencias gendémicas sonrelevantes paralafuncionbiolégica,
es necesario que los investigadores comprendan la variacion genémica en
las especies y entre especies, la conservacion de regiones genémicas en las
distintas especies y los cambios evolutivos que se correlacionan con rasgos
especfficos. EIl NHGRI apoya enfoques de investigacion en los que se emplean
organismos modelo para estudiar la estructura y la funcion del genoma, y
como influyen los cambios gendmicos en la biologia. Ese trabajo incluye el
uso de las herramientas de la gendémica comparativa y pistas que aportan los
procesos evolutivos para deducir la funcién del genoma El NHGRI también
apoya iniciativas de investigacion que exploran la rica diversidad gendmica
de las poblaciones humanas mundiales. Ademas de aportar los beneficios
de un aumento de la representacion y la equidad, la inclusion de poblaciones
con ascendencias mas diversas en las investigaciones en gendmica facilita la
capacidad de investigar genes asociados con enfermedades, realizar analisis
forenses de ADN, aclarar relaciones con ancestros cercanos y lejanos y revelar
aspectos de la historia de la poblaciéon humana.
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Establecer el rol de las variantes gendmicas en la salud y

en la enfermedad

Determinar las bases genomicas de las enfermedades raras y comunes

Las variantes gendémicas tienen un rol central en basicamente
todas las enfermedades humanas, pero la naturaleza de ese
rol generalmente difiere entre las enfermedades raras y las
enfermedades comunes.

Entre las llamadas enfermedades raras se encuentra la anemia
de células falciformes, la fibrosis quistica y la enfermedad de
Huntington, que son relativamente infrecuentes en la poblacion.
Sin embargo, si bien a nivel individual son raros, en conjunto,
estos trastornos probablemente afecten a mas de una de
cada 30 personas. Las causas de estas enfermedades casi
siempre son mutaciones genéticas que alteran un Unico gen.
Si bien otras variantes genémicas y los factores ambientales
pueden influir en la gravedad de la enfermedad, la causa
fundamental es la forma alterada de un gen.

Las enfermedades comunes (como la hipertension, la
diabetes y las enfermedades mentales) constituyen el grueso
de la carga de la atencién médica a nivel mundial. Esas
enfermedades generalmente surgen por una combinacion
compleja de numerosas multiples variantes gendmicas vy
factores ambientales. Por lo general, estos Ultimos tienen
un rol mayor en las enfermedades comunes que en las
enfermedades raras.

A medida que nuestra comprension de la estructura y la
funcion del genoma humano avanza, y que las herramientas
para el andlisis de los genomas se vuelven cada vez mas
potentes, el progreso para determinar las bases gendmicas
de las enfermedades raras y comunes se acelera. El progreso
mas evidente en ese sentido se vio en las enfermedades
raras. Cuando comenzo el Proyecto Genoma Humano, los
investigadores conocian la identidad de los genes alterados

responsables de aproximadamente 60 enfermedades raras;
enla actualidad, esa cifra superalas 5,500 y sigue en aumento.

La naturaleza multifactorial de las enfermedades
comunes complica mas su estudio, pero los avances en
el conocimiento y las tecnologias de gendmica ayudan
a impulsar esas iniciativas. Un enfoque para estudiar las
contribuciones gendmicas a las enfermedades comunes
emplea una estrategia casi detectivesca llamada estudio
de asociacion del genoma completo (GWAS), que implica
escanear los genomas de miles de personas en busca
de variantes asociadas con un aumento del riesgo de
enfermedad. Los investigadores han publicado alrededor
de 5,000 estudios de ese tipo que, en conjunto, informaron
mas de 200,000 asociaciones entre una variante genémicay

una enfermedad humana (0 un rasgo), y que colectivamente N
aportan pistas clave fundamentales sobre la ubicacion y la |
identidad de variantes gendmicas que tienen un rol en las -
enfermedades humanas.
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Gendmica y enfermedades humanas

Interaccion entre la variaciéon y la funcion gendmica y las
enfermedades humanas

Las variantes en la secuencia del genoma humano, junto con factores
ambientales y del estilo de vida, determinan el riesgo de que una persona
desarrolle determinadas enfermedades. Al estudiar la variacion gendémica entre
las personas y las poblaciones, los investigadores han identificado decenas
de miles de variantes gendmicas asociadas con enfermedades. El Consorcio
IGVF del NHGRI se enfoca en el desafio de establecer cuales de esas variantes
influyen directamente en la salud humana. Ese grupo de investigadores aplica
enfoques experimentales y computacionales a examinar dénde y cuando
funcionan los genes, de qué manera la funcién del genoma orquestra la
fisiologia humana y como influye la variaciéon gendémica en esos procesos de
forma tal que confiere un riesgo para el desarrollo de enfermedades humanas.
El Consorcio IGVF también se asegura de que los recursos de datos que
catalogan la asociacion de variantes genémicas con enfermedades humanas
sean totalmente operativos y estén disponibles facilmente para que los
profesionales médicos los utilicen en la atencion de los pacientes.

Enfermedades raras

Se calcula que entre 25 y 30 millones de estadounidenses tienen una
enfermedad que estd categorizada como rara (la mayoria de esos
trastornos afectan a menos de 200,000 personas, aungue algunos afectan
a mas). De las aproximadamente 7,000 a 8,000 enfermedades raras (a
menudo denominadas trastornos mendelianos) descritas hasta la fecha,
los investigadores han determinado la causa gendmica subyacente de mas
de 5,500 de ellas. Ahora se esta concentrando la atencion en aquellas
enfermedades raras cuyas causas genémicas han demostrado ser mas
dificiles de establecer. El Consorcio de Investigacion Gendmica Mendeliana
del NHGRI esta elaborando nuevos enfoques para interrogar el genoma
humano, buscando nuevas maneras de que las mutaciones gendmicas
puedan ser responsables de esas enfermedades raras restantes. El objetivo
de ese grupo de investigadores también es facultar sus estudios en curso
y acelerar el ritmo de los descubrimientos hechos por otros mediante el
desarrollo de recursos para el intercambio seguro de datos y de rutinas
para compartir todos los datos generados.

Enfermedades comunes

Los desafios monumentales de definir las contribuciones gendémicas a las
enfermedades comunes obstaculizan el progreso en el diagnostico y el
tratamiento de muchas afecciones humanas. Los investigadores pueden
hallar de manera confiable variantes gendmicas que estén asociadas
estadisticamente con una enfermedad comun (por ejemplo, mediante
GWAS); sinembargo, identificar una o mas variantes especificas que confieran
un riesgo de enfermedad puede ser una tarea hercullea. Para abordar
esos desafios es necesario crear nuevas ideas estratégicas, enfoques
innovadores y recursos democratizados que se compartan ampliamente
entre la comunidad internacional dedicada a la gendmica humana. El NHGRI
coordina acciones con organizaciones globales enfocadas en acelerar esas
iniciativas, como la Alianza Internacional de Enfermedades Comunes (ICDA).
En esta y en otras obras, el NHGRI ha asumido el compromiso de aumentar
la diversidad de los participantes en investigaciones de gendémica humana,
para que los datos generados sean mas representativos de las poblaciones
regionales y globales.
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Secuenciacion del genoma en el Centro Clinico de los NIH - + -,_'. .
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El Centro Clinico de los NIH es el hospital de investigacion de los Estados : :‘:%- -
Unidos, el mas grande hospital del mundo dedicado a la investigacion &
clinica. Este lugar se ha convertido en un valioso escenario para ejecutar
varios programas de investigacion clinica importantes que involucran la
secuenciacion del genoma humano. Por ejemplo, el Centro Clinico de los
NIH fue pionero en la realizacion de los primeros estudios de investigacion
clinica en gendmica a través de los programas ClinSeg® y Oportunidad
de Gendmica del Centro Clinico, y eso alland el camino para que otros
institutos de los NIH lanzaran sus propios proyectos de investigacion clinica
en gendmica. Ese impulso continda con el Centro para Investigacion Médica
de Precision auspiciado por el NHGRI, cuyo objetivo es elaborar paradigmas
de proxima generacion para llevar a cabo investigaciones de medicina de
precision, lo cual incluye la integracion de datos de secuencia del genoma
a gran escala con la informacion de registros médicos electronicos y datos
clinicos detallados de fenotipos generados en el Centro Clinico de los NIH.

Recursos gendmicos para estudios de enfermedades humanas

El progreso en la comprension de la forma en que la gendmica influye en las
enfermedades humanas requiere que los hallazgos de las investigaciones se
compartan facimente de manera sistematica, confiable y oportuna. EIl NHGRI
busca ampliar la potencia colectiva de los estudios gendmicos individuales
mediante el apoyo de datos clave y recursos de informacion que faciliten
ese intercambio. Por ejemplo, los estudios que emplean PhenX (medidas de
consenso para fenotipos y exposiciones) se benefician de la capacidad de
realizar andlisis transversales para aumentar la potencia estadistica y replicar los
resultados. El Catalogo GWAS es una base de datos con funcion de busqueda
que emplean cientificos y profesionales médicos de todo el mundo para
identificar variantes gendmicas relacionadas con enfermedades y comprender
los mecanismos de las enfermedades. La Base de datos conjunta del
genoma (gnomAD) contiene datos de secuenciacion del genoma agregados y
armonizados que se usan para determinar qué variantes gendémicas confieren
un riesgo para una enfermedad determinada. Esos recursos estan a libre
disposicion de las comunidades de investigacion biomédica y clinica.

Gendmica global

Debido al entendimiento de que los beneficios de los avances en
gendmica deben concretarse en todo el mundo, el NHGRI apunta a
estimular la investigacion en gendmica a nivel global participando en el
trabajo de organizaciones de investigacion internacionales centradas en
gendmica y enfermedades humanas, y apoyando su trabajo. Un ejemplo
es el Consorcio Internacional del Epigenoma Humano (IHEC), que brinda
acceso a la comunidad de investigacion a datos de analisis epigendmicos
integrales de células sanas y anormales. Otra organizacion internacional,
el Consorcio Internacional de Grandes Cohortes (International HundredK+
Cohorts Consortium, IHCC), tiene el objetivo de conectar grandes estudios
de cohortes humanas realizados por investigadores en diferentes paises,
con el fin de alentar el intercambio de datos, mejorar la eficiencia y abordar
cuestiones cientificas que ninguno de ellos podria resolver por si solo. Esa
coordinacion y cooperacion globales ayudan a aumentar la diversidad de
los datos gendomicos disponibles para estudio y a que esos datos sean
mas accesibles para los investigadores de todo el mundo.
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Usar la informacion gendmica para el progreso de la atencion

medica y la salud humana

Aplicar la genomica a la atencion clinica y mejorar la eficacia de la atencion medica

Estan apareciendo los primeros ejemplos del fascinante
potencial de la medicina gentmica. Al usar tecnologias
gendmicas y hallazgos de investigacion, la atencion médica
se puede personalizar segun las predisposiciones a la
enfermedad y la capacidad relacionadas con la gendmica de
una persona. Las aplicaciones gendémicas que ya se emplean
en la practica clinica de rutina incluyen el uso de mutaciones
especificas de tumores para guiar el tratamiento del cancer
y pruebas de hipersensibilidad a farmacos basadas en
gendmica asociadas con el tratamiento del VIH/SIDA. Esos
ejemplos aportan una cuota extra de entusiasmo para realizar
investigaciones adicionales con el fin de aprovechar al maximo
los descubrimientos gendémicos y ayudar a materializar el
potencial completo de la medicina gendmica.

Para establecer cimientos fuertes para la implementacion de la
medicina gendémica, el NHGRI invierte en multiples iniciativas
de investigacion. Estudios actuales evalian el impacto del uso
de lainformacion gendmica en la atencion clinica, operativizan
el uso de andlisis del genoma como una herramienta de
diagndstico y evallian la capacidad de generalizar los hallazgos
gendémicos entre poblaciones y entornos clinicos.

- W

Algunos de esos programas de medicina gendémica del
NHGRI son prototipos para iniciativas mas amplias cuyo
objetivo es individualizar la atencion médica que mejore la
salud humana, como el Programa de Investigacion de los NIH
All of Us (Todos nosotros), una iniciativa de investigacion a
largo plazo lanzada en 2016. En ese sentido, el NHGRI no
esté solo; otros institutos y centros de los NIH, agencias del
gobierno, organizaciones de financiamiento, grupos sin fines
de lucro y el sector privado estan trabajando activamente para
el progreso de la medicina genémica.

El camino hacia la mejora de la atencion médica y la salud
humana mediante la aplicacion eficaz de la gendmica también
requiere otros avances importantes. Los profesionales
de la salud necesitan herramientas eficaces y accesibles
que les permitan usar la informacion gendmica en la toma
de decisiones clinicas; también necesitan capacitacion y
educacion para usar esos recursos de manera eficiente. Los
pacientes necesitan una comprension basica de la genémica
para comunicarse con los proveedores de atencidon médica
que los atienden y con sus propias familias, para que puedan
tomar decisiones informadas acerca de su atencion médica y
de otras decisiones de vida importantes. Por Ultimo, el sistema
médico general necesita adaptarse a los avances continuos
en gendmica, para que los beneficios clinicos se pongan en
forma rapida y justa a disposicion de todas las personas.

GENOMIC
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Enfermedades raras y no diagnosticadas

Las enfermedades no diagnosticadas son afecciones que incluso a los
médicos experimentados les cuesta diagnosticar. Puede tratarse de una
enfermedad infrecuente o de una enfermedad que nunca se ha descrito.
Llegar al diagnostico de una enfermedad rara o desconocida puede
ser un proceso largo y frustrante para los pacientes y sus familias, que
generalmente conlleva afios de pruebas vy visitas a numerosos médicos.
EI NHGRI apoya proyectos de investigacion colaborativos cuyo objetivo es
mejorar sistematicamente la evaluacion de pacientes con enfermedades
raras y no diagnosticadas. Poniendo el énfasis en estudios genomicos
de avanzada, combinados con evaluaciones clinicas rigurosas, esas
iniciativas apuntan a definir los mecanismos biolégicos que subyacen a
esas enfermedades y a identificar las mejores practicas para su diagndstico
y manejo. Un objetivo a largo plazo es que la evaluacion de enfermedades
no diagnosticadas se incorpore como una rutina a la practica médica.

Implementacion de la medicina gendmica en la atencién clinica

Reconociendo el potencial para el uso de la gendmica como parte de la
atencion clinica, el NHGRI apoya estudios para determinar los procesos
optimos paraintegrar la genémica a los flujos de trabajo clinicos. El Consorcio
de Investigacion de Secuenciacion Clinica Generadora de Evidencia (CSER)
tiene el objetivo de evaluar los desafios y las oportunidades del uso de la
secuenciacion del genoma en la atencién médica de los pacientes. El deseo
de comprender mejor las interacciones entre los pacientes, las familias, los
proveedores y los laboratorios con respecto a la informaciéon genémica, en
especial en poblaciones con escasos recursos de atencion médica, impulsa
al CSER a examinar diversas cuestiones cientificas en poblaciones diversas
y subrepresentadas. El consorcio esta evaluando el uso de la informacion
gendmica para el manejo clinico y la atencién de seguimiento; también esta
personalizando procesos para interpretar variantes gendmicas y divulgar
resultados de pruebas gendémicas. Algunas de esas areas son especialmente
aptas para la investigacion en ensayos clinicos con un disefio sdlido.

Generar evidencia para la implementacion de la medicina gendmica

LaRed de Ensayos Cinicos Pragmaticos paralmplementarla Gendémicaenla
Practica (IGNITE) del NHGRI, que consiste en grupos clinicos multicéntricos
que involucran entornos y poblaciones diversos, esta llevando a cabo
ensayos clinicos para estudiar la utilidad y la rentabilidad de implementar
la medicina genémica en distintas situaciones. Esas iniciativas incluyen
evaluar enfoques para la aplicacion de la medicina gendémica en el mundo
real, con resultados que aporten conocimientos y métodos generalizables
para llevar a cabo ensayos clinicos que examinen el uso de la gendmica
en la atencion clinica. En dltima instancia, el objetivo de IGNITE es avanzar
en la implementacion de la medicina genémica en la atencion médica de
rutina aportando evidencia que demuestre una mejora en los resultados
para los pacientes a partir del uso de la informacion gendémica; a su vez,
esas iniciativas también implican la divulgacion de los métodos y mejores
practicas resultantes mas alla de la red para facilitar una adopcién mas
amplia de la gendémica en la atencion clinica.
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Preparar a los profesionales de la atencion médica para la gendmica

Para que la gendmica sea adoptada en la practica médica de rutina, los
profesionales deben ser capaces de interpretar la informacion gendmica de sus
pacientes como parte de la toma de decisiones médicas. El NHGRI apoya varios
emprendimientos destinados a preparar a los profesionales de atencion médica
de primera linea para ese proceso, 1o cual es clave para implementar la medicina
gendmica. El Recurso Gendmica Clinica (ClinGen) esta elaborando un enfoque
de consenso para identificar variantes gendémicas clinicamente relevantes, para
poner la informacion obtenida a disposicion de los profesionales clinicos. El
NHGRI también fomenta el conocimiento de la gendmica entre los profesionales
de la atencion médica, mediante un repositorio aprobado de recursos educativos
en materia de gendémica y una serie de estudios de casos clinicos simulados
en medicina gendémica (@mbos disponibles en genome.gov). Por Ultimo, el
NHGRI codirige el Comité Coordinador Intersocietario para la Educacion de los
Profesionales en Gendmica (ISCC-PEG), que facilita interacciones entre los NIH
y sociedades médicas profesionales y crea recursos educativos sobre gendmica
para ser usados por profesionales médicos que no sean del campo de la genética.

Usar la informaciéon gendmica para calcular el riesgo de enfermedad

Los estudios que examinan grandes cohortes de personas junto con sus
registros médicos electrénicos pueden usarse para perfeccionar enfoques
para la medicina gendémica y la salud de precision. La red Registros Médicos
Electronicos y Gendmica (eMERGE), financiada por el NHGRI, se ha estado
ocupando del progreso en esta area desde el comiendo del programa en
2007. Los investigadores de eMERGE han hecho importantes contribuciones
en la creacion, la evaluacion y la implementacion de métodos que integran
la informacion gendémica a los registros médicos electronicos para su
uso en la atencioén clinica. Esos investigadores ahora han concentrado su
atencion en combinar datos clinicos, los antecedentes médicos familiares
y la informacién gendmica, en un intento por mejorar las estimaciones del
riesgo de enfermedad vy, a su vez, de facilitar la elaboracion de estrategias
de prevencion mas precisas. Un aspecto importante es que el trabajo de la
red eMERGE implica estimar el riesgo de enfermedad de las personas de
poblaciones diversas vy, luego, medir el impacto de ese conocimiento en la
salud de los pacientes a lo largo del tiempo.

Cambiar el aspecto de la gendmica de las enfermedades infecciosas

Los métodos avanzados para la secuenciacion del genoma vy el andlisis de
secuencias han creado oportunidades fascinantes en la microbiologia clinica,
en especial en lo que atafe a la salud publica y la epidemiologia hospitalaria. La
capacidad de secuenciar de forma rapida ADN microbiano de muestras clinicas
ha transformado la posibilidad de diagnosticar enfermedades infecciosas y ha
popularizado la vigilancia gendmica sistematica de los agentes infecciosos. Ahora
los investigadores pueden determinar como se transmiten las infecciones entre
pacientes y trabajadores de la atencién médica, identificar nuevos microbios
que causan infecciones, caracterizar la genética y la resistencia subyacente
a antibicticos y apoyar la creacion de vacunas. Los epidemiologos pueden
rastrear rapidamente los origenes de enfermedades transmitidas por alimentos
y comparar el genoma de los microbios infecciones obtenidos de diferentes
pacientes. Los cientificos también emplean la secuenciacion del genoma para
identificar caracteristicas de bacterias y virus que influyen en la naturaleza de
las infecciones que causan. La adopcion de enfoques genémicos en respuesta
a pandemias globales ilustra la naturaleza integral y vital de la gendmica en la
investigacion y la medicina modernas.
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Facilitar la gestion y el analisis de grandes cantidades de

datos gendmicos

Proporcionar una infraestructura solida para un analisis y acceso seguro a los datos genomicos

En la actualidad, las tecnologias empleadas en gendémica
pueden generar rapidamente cantidades masivas de datos
que, comunmente, van de terabytes a petabytes de un
unico estudio. De hecho, los investigadores en gendémica
producen en forma rutinaria muchos mas datos de los
que pueden analizar en tiempo real. Si bien un genoma
humano ahora puede secuenciarse en un dia, el analisis
de los datos resultantes para obtener una interpretacion
integral y significativa sigue siendo una tarea larga y dificil.
Los resultados de las tecnologias de gendémica presentan
desafios parecidos en cuanto al procesamiento y andlisis de
los datos.

La ciencia de datos en relacion con la gendémica (es decir,
la ciencia de datos gendmicos) implica el estudio de
conjuntos de datos cada vez mas grandes, complejos vy
diversos. Esos datos surgen de diversos tipos de proyectos
de investigacion; por ejemplo, estudios poblacionales que
examinan el rol de las variantes gendmicas en enfermedades
comunes, O estudios que caracterizan los elementos
funcionales del genoma humano. Es por eso que la ciencia
de datos gendmicos requiere experiencia en disciplinas
cientificas cuantitativas, como la bioinformatica, la biologia
computacional, la bioestadistica y la informatica clinica.

La cartera de investigaciones apoyadas por el NHGRI
incluye muchos proyectos y programas que se centran
en la ciencia de datos gendmicos. Esas iniciativas van
desde la elaboracion de herramientas computacionales
y métodos para analizar datos gendmicos, pasando por
el establecimiento y el mantenimiento de bases de datos
gendémicos que brinden acceso a los cientificos de todo el
mundo, hasta la elaboracion de herramientas que faciliten la
toma de decisiones clinicas para la medicina gendmica.

Las cuestiones relacionadas con la seguridad de los datos,
el acceso y la privacidad son centrales para muchos
aspectos de la ciencia de datos gendmicos. El creciente
foco en la comprension del rol de la variacion genomica
en las enfermedades humanas ha dado pie a iniciativas
de investigacion importantes cuyo objetivo es catalogar
las variantes gendmicas humanas y determinar sus
consecuencias biologicas y clinicas. Para ese trabajo es
necesario mantener la seguridad y privacidad de los datos
y, a la vez, brindar acceso a los datos a los investigaciones
apropiados en todo el mundo; se trata de un equilibrio
delicado que exige atencion constante, asi como experiencia
técnica y en materia de politicas.

A través de multiples iniciativas, el NHGRI trabaja para formar
una fuerza de trabajo de cientificos de datos capacitados en
gendmica, ademas de un grupo de cientificos y profesionales
clinicos en gendmica facultados para usar recursos y
herramientas de vanguardia de ciencia de datos para la
investigacion genémica y la medicina gendmica.
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Herramientas y métodos para la ciencia de datos genémicos

El volumen y la complejidad de los datos gendémicos que los investigadores
generan en la actualidad aumentan en forma continua a un ritmo asombroso,
lo cual supone un desafio prototipico de macrodatos, o big data, que, a
menudo, obstaculiza el progreso en la investigacion gendémica. Esa situacion
requiere la creacion constante de herramientas y métodos nuevos para
asimilar, analizar, visualizar y compartir terabytes de datos en una forma
y en un formato que permitan a los investigadores extraer los nuevos
conocimientos. EI NHGRI apoya muchos proyectos destinados a crear
herramientas y métodos innovadores de ciencia de datos, incluidos aquellos
que emplean enfoques de inteligencia artificial y aprendizaje automatico, para
una amplia variedad de aplicaciones gendémicas. Para esas iniciativas es
necesario captar a investigadores con experiencia en disciplinas cientificas
cuantitativas, como la bioestadistica y la computacion, para ayudar a elaborar
soluciones apropiadas para los obstaculos relacionados con los datos que
surgen en la genémica.

Intercambio de datos gendmicos

El mayor impacto de los datos gendmicos se consigue cuando estos se
ponen a disposicion general de la comunidad cientifica, mucho mas alla
de los investigadores que los generaron inicialmente. Suele pasar que,
entonces, esos datos se usen de maneras productivas que exceden lo
que se habia previsto originalmente al momento de su generacion, y asi se
acrecienta su valor. El intercambio exitoso de datos requiere tanto politicas
practicas que den cuenta de las necesidades de los generadores de los
datosy de los usuarios por igual, como de infraestructuras computacionales
eficaces para facilitar el acceso a los datos en un entorno que sea
adecuadamente seguro. Esos esfuerzos deben ofrecer protecciones de la
privacidad adecuadas a las personas que proporcionen muestras para los
estudios de investigacion. EIl NHGRI se encuentra entre los que lideran el
intercambio de datos gendmicos en toda la gama de actividades, desde la
elaboracion de politicas y su implementacion hasta el disefio de sistemas
computacionales que operativicen un intercambio amplio de datos.

Facilitar el acceso internacional a los datos genémicos

Los cientificos y los profesionales clinicos de todo el mundo generan
continuamente datos gendmicos. La actividad de investigacion se
beneficia enormemente con el intercambio global de esos datos, pero
eso exige tener en cuenta las leyes de privacidad de distintos paises y
un sinnuimero de obstaculos técnicos. EI NHGRI participa intensamente
en el establecimiento de politicas y funciones técnicas que permitan a los
investigadores internacionales acceder a datos gendémicos compartidos,
independientemente del origen de los datos. El NHGRI apoya varios grupos
internacionales que estan facilitando el acceso internacional a los datos
gendémicos; entre ellos se encuentra la Alianza Global para la Gendmica y
la Salud (GA4GH), que crea normas y marcos para permitir el intercambio
de datos gendémicos y relacionados con la salud; la Coaliciéon Global de
Biodatos (GBC), que trabaja para sostener los recursos de datos clave
que usan investigadores biomédicos de todo el mundo, y H3ABioNet, que
se centra en la elaboracion de una infraestructura informatica panafricana
para apoyar la investigaciéon gendémica en el continente africano.
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Recursos de datos comunitarios

Los analisis a gran escala de los datos gendmicos se basan ampliamente
en recursos de datos de libre acceso que estan bien organizados,
son seguros y de uso sencillo. EIl NHGRI esta a la vanguardia en la
creacion y el mantenimiento de recursos de datos gendmicos para el
uso por parte de la comunidad cientifica general. Algunos ejemplos
prominentes incluyen los repositorios de datos, como las Bases de datos
de organismos modelo y UniProt, y plataformas informaticas, como el
Espacio de laboratorio para analisis, visualizacion e informatica de ciencia
de datos gendmicos (AnVIL). El disefio de esos recursos de datos pone
el énfasis en la interoperabilidad y el acceso abierto basado en la web,
o que incluye un acceso basado en la nube que abarca todos los NIH,
para facilitar el uso amplio por parte de los investigadores con diversas
aptitudes en materia de ciencia de datos. EIl NHGRI esta comprometido
con la sustentabilidad a largo plazo de esos recursos y seguira apoyando
su creacion y maduracion, para el beneficio de la comunidad general de
investigacion.

Coordinacion de datos genémicos a escala

Los proyectos de investigacion apoyados por el NHGRI tienen una
capacidad siempre creciente de generar y analizar datos gendémicos.
Esas iniciativas realizan en forma continua contribuciones influyentes a la
comprension de la estructura y la funcion del genoma, la gendmica de las
enfermedades humanas y coémo implementar la medicina gendémica. En
muchos caso, el NHGRI organiza esos estudios como parte de grandes
programas dominantes disefados para operar a una escala considerable,
donde cada subproyecto es capaz de generar cantidades prodigiosas de
datos gendmicos de una manera relativamente completa, rapida y rentable.
Una consecuencia inherente (pero apasionante) de tal escala es el desafio
que implica luego manipular, organizar, analizar y compartir los conjuntos
de datos gendmicos masivos que se generan. Los investigadores necesitan
cada vez mas enfoques sdlidos para coordinar esa generacion y analisis
de datos a gran escala, lo cual incluye la elaboracién y difusién de normas
de datos y metadatos, para aprovechar al maximo el valor mas amplio de
los datos gendmicos.

Ciencia de datos para la medicina genémica

Cada vez es mas frecuente que los profesionales de la atencidon médica
puedan acceder a informacion genémica sobre sus pacientes que puede
usarse para tomar decisiones relativas al tratamiento y al manejo. Para
usar eficientemente esa informacion, se necesitan varios elementos de
ciencia de datos que, en gran medida, todavia se estan desarrollando y
perfeccionando. Proteger la privacidad de los pacientes es primordial, y
requiere una infraestructura de datos segura que permita a los profesionales
de la salud acceder a los datos gendémicos de los pacientes y analizarlos.
Asimismo, los profesionales de la salud dependen de la disponibilidad de
herramientas avanzadas y de facil uso para apoyar las decisiones, que
los guien en relacion con la relevancia clinica de las variantes genémicas
junto con otra informacién clinica. Esas herramientas son esenciales para
simplificar como se incorpora la informacion gendmica al flujo de trabajo
clinico. EI NHGRI sigue proporcionando un liderazgo crucial en esa
area, al apoyar el desarrollo de soluciones eficaces, para asi facilitar la
implementacion de la medicina genémica.
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Abordar el impacto en la sociedad de los avances en genomica

Promover la integracion ética y equitativa de la genémica en la sociedad

Los fundadores del Proyecto Genoma Humano reconocieron
que la informacion obtenida del mapeo y la secuenciacion
del genoma humano tendria profundas implicancias para
la sociedad. ;Como se interpretaria y usaria el nuevo
conocimiento gendmico? ;Quién deberia tener acceso
a la informacién gendémica de una persona, y como se
puede proteger a esa persona de la divulgacion o el uso
inapropiados de esa informacion? Esas preguntas dieron
origen al Programa de Investigacion de ELSI del NHGRI.

Por mas de tres décadas, en el Programa de Investigacion de
ELSI se ha trabajado para comprender, anticipar y abordar
el impacto de los avances en gendémica para las personas y
la sociedad; para estimular el debate publico de cuestiones
genomicas relevantes y para elaborar opciones de politicas
que garanticen que la informacion se utilice en beneficio de
la sociedad.

El NHGRI ha asumido el compromiso de examinar las
cuestiones sociales asociadas con los grandes proyectos de
investigacion biomédica. Por lo tanto, los componentes de
investigacion de ELSI estan incluidos en muchos proyectos
de importancia dirigidos por el NHGRI y destinados a explorar
cuestiones importantes, entre las que se encuentra como
reclutar e incluir poblaciones diversas en la investigacion
biomédica y como trabajar con las comunidades para
difundir informacién sobre las investigaciones de forma tal
que se incluyan las diferencias culturales.
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Esas iniciativas implican garantizar una comunicacion
transparente entre los investigadores y los participantes
de los estudios, para fomentar una comprension clara de
dos cuestiones importantes: el rol de los participantes en
la investigacion y las protecciones implementadas para
defender sus intereses. Los miembros del personal del
NHGRI han surgido como los principales asesores en
materia de gendmica y sociedad, gracias a su experiencia
en la investigacion de las ELSI.

TPara potenciar un conocimiento mas amplio en la sociedad
sobre la gendmica y sus aplicaciones para mejorar la
salud personal y familiar, el NHGRI también dirige varias
actividades educativas de alto perfil sobre gendmica
dirigidas a estudiantes, educadores, profesionales de la
atencion médica y el publico en general. El objetivo de esas
actividades es aumentar el conocimiento de la gendmica en
muchas comunidades diferentes.

<
=

=

N

propiedad :
D
&)

comunicar

no médico

sociedad

0913

indice | Areas de investigacion



Gendmica y sociedad

Estudios transdisciplinarios de las ELSI

Muchos de los estudios financiados por el Programa de Investigacion de
ELSI del NHGRI atraviesan disciplinas para centrarse en problemas de amplia
relevancia para los investigadores en genémica y el publico por igual, como
la realizacion de investigaciones gendémicas y la traduccion de los hallazgos
de las investigaciones en la atencion médica. Los Centros de Excelencia
del Programa de Investigacion de ELSI del NHGRI apoyan centros de
investigacion y capacitacion transdisciplinarios que promueven la traduccion
de los estudios relacionados con las ELSI en practicas y politicas que guian la
investigacion gendmica y la medicina gendmica. Para facilitar la investigacion
de las ELSI a un nivel mas amplio, el Centro para Recursos y Andlisis de las
ELSI (CERA), financiado por el NHGRI, brinda una plataforma establecida para
compartir herramientas y métodos de investigacion de las ELSI; seleccionar,
sintetizar y distribuir hallazgos importantes de las investigaciones; y convocar
a investigadores de las ELSI para fomentar interacciones transdisciplinarias y
construir una comunidad de investigacion mas sinérgica.

Contribuir a las politicas publicas

El NHGRI contribuye a la elaboracion de politicas en torno a la investigacion
en sujetos humanos, la incorporacion de la gendémica en la atencion médica
y el intercambio de datos gendmicos de manera tal que eso facilite los
descubrimientos cientificos y, ala vez, proteja la privacidad de los participantes
en las investigaciones. El NHGRI tuvo un rol significativo en la redaccion
y, finalmente, la aprobacién de la Ley de No Discriminaciéon Basada en
Informacion Genética (GINA) de 2008. El Instituto también ayudd a dar forma
a politicas sobre el patentamiento y el otorgamiento de licencias de propiedad
intelectual basados en descubrimientos gendmicos. EIl NHGRI colabora con
otros socios federales, como la Comisién Federal de Comercio (en el examen
de la publicidad de productos que afirman tener una base gendémica para su
uso), y la Administracion de Alimentos y Medicamentos y los Centros para
Servicios de Medicare y Medicaid (con el fin de contribuir a la supervision
de pruebas gendémicas y de terapias dirigidas basadas en la genémica, y la
forma en que se reembolsan a las aseguradoras de salud).

Participacién de estudiantes y educadores en genémica

En el Dia Nacional del ADN, que se celebra todos los afos en abril, se
conmemora el informe de la estructura de doble hélice del ADN de 1953
y la finalizacion del Proyecto Genoma Humano en 2003. Esa celebracion
anual ofrece a los estudiantes, a los maestros y al publico interesantes
oportunidades para aprender sobre los mas recientes avances en genémica
y explorar lo que esos avances podrian implicar para su vida. Todos los afnos,
el NHGRI se asocia con sociedades profesionales y grupos de defensa para
promover el Dia del ADN, y apoya actividades relacionadas con el Dia del
ADN en escuelas, museos, bibliotecas y centros comunitarios de todo el
mundo. El Curso corto de genémica del NHGRI es un curso anual que ofrece
a educadores de ciencias, tecnologia, ingenieria y matematicas (STEM) la
oportunidad de escuchar conferencias y recibir recursos para la ensefianza de
los principales investigadores, profesionales clinicos y miembros del personal
de los NIH. El curso esta disefiado para dar a los participantes informacion
de contexto apropiada y materiales para que lleven a sus salones de clases
contenido orientado a la gendmica sobre diversos temas.
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Mejorar el conocimiento publico de la gendmica

El NHGRI esta ayudando a preparar al publico para la utilizacion generalizada
de la informacién genémica como parte de la atenciéon médica de rutina y de
otros aspectos de la vida. A través de la actividades de participacion de la
comunidad, talles y foros, el personal del Instituto trabaja con comunidades
diversas para aumentar el conocimiento de la gendmica. Desde 2013,
el NHGRI esta asociado con el Museo Nacional Smithsoniano de Historia
Natural en la exhibicion “El genoma: Descifrar el cédigo de la vida”. Mas de
3.6 millones de personas visitaron la exhibicién en el muso en 2013-2014, y
muchas mas vivieron la experiencia durante una gira que tuvo lugar después
por toda América del Norte. La exhibicidon muestra la naturaleza revolucionaria
de la gendmica, su impacto en campos tan variados como la biodiversidad
y la medicina, y los desafios que le presenta a la sociedad moderna. El
NHGRI también se asocid con el Museo Smithsoniano para crear una serie
de programas educativos, incluidos un kit de bricolaje (DIY) del genoma y una
aplicacion.

Incorporar la investigacion de las ELSI

El NHGRI apoya un numero creciente de proyectos de investigacion de ELSI
que estan incorporados estratégicamente en programas mas amplios. En
esos estudios, cientificos conductuales y sociales, académicos legales y
especialistas en bioética colaboran estrechamente con otros investigadores
en gendmica para identificar y abordar cuestiones éticas, legales y sociales a
medida que surgen y para prever posibles desafios a futuro. Esos proyectos
colaborativos de investigacion de ELSI representan componentes vitales
de varias iniciativas de gran alcance del NHGRI, incluidas las actividades
para catalogar la variacion gendmica humana, establecer la secuencia de
referencia del pangenoma humano, incorporar la informacion gendmica
a los registros médicos electronicos e implementar la medicina genémica.
Incorporar en forma directa estudios de investigacion de las ELSI en proyectos
de gendmica mas amplios constituye un medio proactivo y de beneficio mutuo
para garantizar que los frutos del trabajo general aborden las cuestiones
gendmicas y sociales importantes del momento.

Genodmica y desigualdades en materia de salud

El NHGRI ha asumido el compromiso de apoyar investigaciones que
aumenten nuestra comprension de las desigualdades en materia de salud en
relacion con los avances en gendmica. Las actividades continuas incluyen el
estudio de la base gendémica de enfermedades y afecciones que contribuyen
a las desigualdades en materia de salud y el examen de los obstaculos para
garantizar que la medicina genémica esté al alcance de todos los grupos de
pacientes. El Instituto busca fomentar la investigacion para definir interacciones
relevantes entre genoma y ambiente, lo cual incluye identificar factores de
susceptibilidad hereditarios para las enfermedades, y desarrollar tecnologias
que permitan medir de manera confiable las contribuciones ambientales. El
NHGRI ha asumido el compromiso de expandir la inclusion de participantes
en investigaciones con ascendencias diversas en estudios de genomica de
gran tamano, con el objetivo de ampliar y profundizar el conocimiento del rol
de la variacion gendmica en la salud humana y de hacer llegar los beneficios
basados en la gendmica a todas las poblaciones humanas.
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Capacitacion y desarrollo de la fuerza de trabajo en genomica

Desarrollar una fuerza de trabajo solida y diversa para la investigacion en genomica y la medicina genomica

La mision del NHGRI incluye cultivar un grupo sélido y diverso de futuros
investigadores, proveedores de atencion médica y educadores con una
experiencia apropiada en genémica. El apoyo brindado por el Instituto a la
capacitacion y el desarrollo profesional condujo a una fuerza de trabajo que
estaba preparada para completar el Proyecto Genoma Humano y los programas
de gendmica que lo siguieron. Para satisfacer las necesidades del constante
crecimiento del campo de la gendémica, el NHGRI adapta periédicamente sus
programas de capacitacion y desarrollo de la fuerza de trabajo. Recientemente,
esas actividades se ampliaron para incorporar el énfasis en la medicina
gendmica y la ciencia de datos gendmicos; esta ultima incluye la capacitacion
en gendmica de cientificos de datos y, de forma reciproca, la capacitacion
sobre ciencia de datos para los investigadores en genémica.

El NHGRI apoya la capacitacion en gendmica de numerosas maneras:
subvenciones parainstituciones educativas, becas para candidatos individuales,
pago de préstamos, pasantias, cursos y recursos en linea, entre otras opciones.
Esas oportunidades de capacitacion abarcan el Programa de Investigaciones
Externas y el Programa de Investigaciones Internas del Instituto.

El Programa de Investigaciones Externas del NHGRI brinda apoyo a instituciones
académicas para candidatos de grado y de posgrado y para investigadores que
ya estan establecidos en sus carreras. Esos programas de capacitacion estan
disenados para desarrollar un grupo diverso de candidatos con experiencia en
areas amplias (como la estructura y funcién del genoma, la ciencia de datos
gendmicos, la medicina gendmica y las implicaciones de la genémica para la
sociedad). EL NHGRI también apoya a cientificos que estan comenzando su
carrera en gendémica mediante programas como el Premio a Innovadores en
Gendmica, y de ese modo ayuda a garantizar que la creciente fuerza de trabajo
esté preparada para usar de base los nuevos avances en el futuro.

El Programa de Investigaciones Internas del NHGRI ofrece una variedad de
programas de capacitacion. Candidatos de grado y de posgrado pueden llevar
a cabo investigaciones en los laboratorios de los investigadores del NHGRI.
Ademas, el Instituto ofrece oportunidades de becas especificas en areas como
genética médica, genética bioquimica médica, asesoramiento en genética,
desigualdades en materia de salud, educacion y politicas. EIl NHGRI también
dicta programas de verano de corto plazo en gendmica para estudiantes,
maestros y docentes de todo el mundo.

Todos los programas de capacitacion del NHGRI incluyen un compromiso
central con el aprovechamiento al méaximo de la diversidad de la fuerza de
trabajo en gendmica. El Instituto apoya programas de capacitacion y de
desarrollo profesional para ayudar a reclutar a investigadores subrepresentados
en la investigacion en gendémica y garantizarles una trayectoria exitosa. Esas
iniciativas incluyen la creacion de redes que brindan recursos y mentores para
ayudar a estudiantes y docentes diversos a avanzar en sus carreras y convertirse
en investigadores independientes en gendmica. Con ese fin, el NHGRI esta
desarrollando asociaciones de investigacion con instituciones que atienden a
minorias, para mejorar su capacidad técnica para llevar a cabo investigaciones
en gendmica, forjar relaciones con personas de comunidades de pocos
recursos y organizaciones de minorias a fin de aumentar el conocimiento
de sus inquietudes relacionadas con la investigacion en gendmica, y dar
oportunidades a estudiantes e investigadores de pocos recursos de desarrollar
una carrera en genoémica.
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