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Los cientificos se afanan por descifrar el funcionamiento del cerebro,
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Editoria

Gendmica
4 Neurociencia

Oy comenzamos una nueva época en la comunicacion de ATAM con sus

socios. Este nuevo hito no deja de contener un importante valor simbélico,

en la medida que estamos viviendo momentos de intensos cambios. El
impacto de la tecnologia digital afecta a todas las areas de la actividad humana y se
siente particularmente en los campos de la ciencia. Mdltiples disciplinas se sienten
proyectadas por el incremento exponencial de la capacidad de computacion. Robotica,
nanotecnologia, ingenieria biomédica, inteligencia artificial, genémica y neurociencia,
entre otras, experimentan una progresién como nunca habiamos vivido. Estas ramas
de la técnica se combinan, interactan y predicen una explosion de progreso.

En este mundo que cambia y apenas se reconoce, el

entorno de ATAM también se altera y la asociacion  “Damos la bienvenida
vive su propia catarsis de renovacion, de innovaciony 3 Jgs gvances

de futuro. Queremos ser testigos de nuestro tiempo,
formar parte del mafnana y participar activamente en
la construccion de un mundo para todos.

cientificos que, dentro
de un marco ético
y responsable, nos

La sociedad entera estd comenzando a recorrer ~Pe€rmiten conocernos
un camino que alterard nuestra concepcién de la  mejor y desarrollar
discapacidad. La propia cosmovision del ser humano  nuestras capacidades”
variaimpulsada por las nuevas tendencias cientificas

y tecnoldgicas.

En un mundo interconectado, proyectos muy poderosos y equipos fuertemente
organizados luchan con ahinco por alcanzar los secretos de la humanidad. Los
cientificos se afanan por descifrar el funcionamiento del cerebro, elemento nuclear en
la determinacion de lo humano.

El objeto de esta nueva revista que hoy estrenamos es explorar con todos vosotros los

]- O avances que estamos viviendo en los campos de la ciencia y la tecnologia para comprender
como serd, a partir de ahora, la intervencién sobre las personas con necesidades especiales
de apoyo. Comenzamos hoy un viaje que os invitamos a compartir con nosotros.

> REDES

Lo dltimo en
nuestras redes

Dedicamos este primer nimero de la revista “Futuro Singular” a los avances en
gendmica y en neurociencia, y damos la bienvenida a los avances cientificos que,
dentro de un marco ético y responsable, nos permiten conocernos mejor y desarrollar
nuestras capacidades.

IGNACIO AIZPUN
VIV[’ DIRECTOR GENERAL DE ATAM
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Alejandro/Garcia
Doctor en Neurociencia

Alejandro
Garciay

- Juan Luis
Arampuru

1t
Las pruebas genéticas

son efectivas cuando uno
sabe qué es lo que tiene
que buscar”

Neurogenomica

Entrevistamos a Alejandro Garcia y Juan Luis Aramburu, miembros
del equipo de ATAM que se encuentra investigando sobre las posibles
aplicaciones de la gendémica en la mejora de la atencion en casos de

discapacidad.

¢Esta cambiando la genética la forma
de cuidar la salud?

Alejandro: La genética se estd introduciendo
cada vez mas rapido en todas las ciencias de la
salud al ser la secuenciacién del genoma cada
vez mas accesible. Esto va a favorecer a las en-

tidades y organizaciones que se dediquen al
cuidado de la salud, ya que si antes se necesi-
taba un proyecto de varios afos para desentra-
nar la secuencia completa del ADN de una per-
sona o grupo reducido de personas, ahora en
cuestion de semanas, incluso de dias, se pue-
den obtener los primeros resultados. Todavia
no es una revolucion, pero va camino de serlo.
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¢Cual es la situacién de la investigaciéon en
Espafna,y en general en Europa?

Juan Luis: Hay paises como Reino Unido y Holanda
que han avanzado mucho en la investigacién y la
aplicacion de la genémica. En Espana existen va-
rias empresas dedicadas a ello, e iniciativas de in-
vestigacion muy interesantes. Para el proyecto ex-
perimental que hemos iniciado en ATAM estamos
trabajando con organizaciones espanolas y otras
europeas. Lo que pretendemos es concretar en ca-
sos reales las posibilidades que la genética ofrece
en el abordaje de la discapacidad, especialmente
en el diagnostico.

La comunidad cientifica ha generado
importantes expectativas en el analisis del
genoma. {Habra un antes y un después
en las técnicas de diagndstico?

Alejandro: Hay que reconocer que los avances que
estamos teniendo son impresionantes. Hemos
conseguido descifrar el genoma humano comple-
to, con sus mas de 20.000 genes que codifican pro-
teinas, es decir, los “ladrillos" que nos constituyen.
Sin embargo el anélisis de la informacion genética
es extraordinariamente complejo y las necesida-
des de procesamiento de informaciéon son enor-
mes. Debemos tener en cuenta, por ejemplo, que
esos 20.000 genes representan tan solo un 1,5%
de la informacién contenida en el genoma. Por eso
los avances en informatica y tratamiento estadis-
tico de datos son tan necesarios para la genética.

La genética ofrece un diagndstico mucho
mas preciso éverdad?

Juan Luis: Mediante los analisis genéticos pode-
mos relacionar los caracteres visibles de las perso-
nas (su fenotipo) con la informacién contenida en
su ADN (su genotipo). En algunos casos, esto nos
permitira asociar la informacion de nuestros genes
con un diagnéstico concreto de manera enorme-

VIv[ Médico de familia especialista e
prevencion y promocion de la salud
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mente precisa. Pero en otros casos las asociacio-
nes no seran tan claras. El éxito depende, entre
otras cosas, de hacer un buen estudio de la historia
clinica de la persona y elegir bien el tipo de test.
Este es un camino que acabamos de empezar, y
estamos logrando cada vez mayor precision. Nos
queda todavia mucho por recorrer, pero vislumbra-
mos la posibilidad de identificar |a etiologia, es de-
cir, los factores causales de discapacidad que hoy
son de origen desconocido.

¢Habéis analizado vuestra propia
informacién genética?

Alejandro: Si quisiéramos manana mismo podriamos
analizar nuestros propios genes. Sin embargo, no lo
hemos hecho porque el mecanismo no funciona asi.
Quiero decir que podemos hacernos un andlisis ge-
nético, pero las conclusiones que obtendriamos de él
dificilmente serian aplicables. Como ha dicho antes
Juan Luis, debemos hacer uno u otro tipo de test en
funcion de lo que estemos buscando. Las pruebas ge-
néticas son efectivas cuando uno sabe qué es lo que
tiene que buscar.

éCébmoreaccionan los usuarios ante la
posibilidad de disponer de un estudio
basado en su informacién
genética?

Juan Luis: En general hemos observa-
do mucho interés y curiosidad en esta
técnica, especialmente entre quienes
quieren controlar personalmente su
propia salud. Desean saber

qué les pasa y por qué,

ademas de colaborar ‘
con la ciencia para '

|
entender mejor las
|

f
|

!
enfermedades.

Para eso se ne- l
cesitala maxima \

informacion, fia-
ble y precisa.

Juan Luis Arambu
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Visitamos el
Instituto de Medicina

Gendmica de Valencia (Imegen

IMEGEN, CON SEDE EN VALENCIA, ES UN LABORATORIO
ESPECIALIZADO EN ANALISIS GENETICOS FUNDADO EN 2009.

n la actualidad presta sus servicios principalmente en Espana, pero su co-
bertura también llega a otros paises de Europa y América Latina. Uno de
sus objetivos prioritarios se focaliza en su apuesta por la I+D participando
en proyectos y colaborando intensamente tanto en la formaciéon médica
como la divulgacion cientifica.

La colaboracion de Imegen con el Proyecto Europeo de Transcriptomica se
tradujo en la automatizacion de diversos subprocesos haciéndolos mas efi-
cientes. La compra del primer secuenciador NGS en 2012 marcé un hito
dentro de la compania, iniciandose desde entonces un proceso de cambio
tecnoldgico en el diagndstico genético. Su expansion en el mercado inter-
nacional se ha ido consolidando. Hasta la fecha Imegen ha creado decenas
de miles de tests genéticos de diagndstico asumiendo retos en el mundo
de la genética y la gendmica.

Como indicadores de calidad, cuenta con la certificacion ISO 17020 y tam-
bién ISO 9001 para Analisis Genético aplicado al diagnéstico clinico utilizan-
do las tecnologias NGS, Sanger, CGH, PCR y Real Time PCR, MLPA y otras.
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anuel Pérez Alonso es profesor
titular de Genética de la Uni-
versidad de Valencia, donde
fundoé el Laboratorio de Genéti-
ca Molecular del Desarrollo. En
su laboratorio de la universidad
ha desarrollado mas de veinte proyectos
de investigacién financiados por diversos
organismos nacionales e internacionales.
Es socio fundador y Director Cientifico
de la empresa Valentia BioPharma y del
Instituto de Medicina Gendmica, ambas
ubicadas en el Parque Cientifico de la Uni-
versidad de Valencia. Asimismo es miem-
bro del comité cientifico del proyecto
europeo Epsilon.

MANUEL PEREZ ALONSO

Doctor en Biologia y Genética Molecular

Entre sus contribuciones en el area de la in-
vestigacion aplicada en gendmica destaca
su participacion en tres consorcios inter-
nacionales de secuenciaciéon de genomas y
su colaboracion en el desarrollo de aplica-
ciones de la ultrasecuenciacion de genomas
mediante la tecnologia SOLID. Es autor de
varios articulos publicados en la prestigiosa
revista cientifica Nature y autor de mas de
50 publicaciones cientificas internacionales.
En la actualidad, su investigacion se centra
en el desarrollo de herramientas genomi-
cas para el diagnostico genético de enfer-
medades hereditarias y en la investigacion
biofarmacéutica para combatir las enferme-
dades genéticas raras.



Human Brain Project

El proyecto persigue crear un modelo computacional detallado
del cerebro que permita algin dia abordar sus enfermedades

dico-cientifico y tecnoldgico financiado por

la Unién Europea y liderado desde sus ini-
cios por Henry Makram. El programa pretende
reproducir tecnolégicamente las caracteristicas
del cerebro humano y de esta forma conseguir
progresos en los campos de la medicina y la neu-
rociencia. Para que este proyecto pueda llevarse a
cabo es necesario el desarrollo de nuevas tecnolo-
gias de supercomputacion.

EI Human Brain Project es un proyecto mé-

La iniciativa permitira asociar y utilizar informa-
cién integrada en modelos informaticos y simula-
ciones del cerebro identificando patrones y prin-
cipios organizativos. Javier de Felipe, co-director
de una de las divisiones del proyecto, se muestra
optimista con los avances logrados hasta la fecha.

Javier de Felipe en el evento futuro singular 2015
en Casa de América (Madrid)

>Las simulaciones computacionales proporcio-
naran una mayor verosimilitud en los modelos
que representan el funcionamiento y organiza-
cion del cerebro humano.

> Se espera que, para 2020, los cerebros digitales
puedan representar el funcionamiento interno
de conjuntos de células del cerebro y su opera-
cién coordinada.

> Un cerebro simulado actuaria como modelo de
uno biolégico, lo que permitiria realizar experi-
mentos virtuales para investigar trastornos y
farmacos.

Mientras se encontraba en Alemania trabajando en
el Instituto Max Planck para la Investigacion Médi-
ca, el hijo de Henry Markram fue diagnosticado con
autismo. El investigador coment6 posteriormente
en una entrevista, que le gustaria “ser capaz de
entrar dentro de una simulacién del cerebro de mi
hijo y ver el mundo como él lo ve". Recordando el
momento del diagndstico, menciond que “muchos
psiquiatras opinaban que los ninos autistas no po-
dian tener ning(n tipo de empatia. Sin embargo
descubri que mi hijo podia ser intensamente emo-
cional acerca de ciertas cosas, y parecia conocer
ciertos aspectos acerca de lo que los demas estan
pensando, que la mayoria de la gente ignora”. La
Gnica manera de comprobarlo, razoné, era ir mas
alla de los estudios de anatomia y comportamien-
to que se estaban haciendo, y en lugar de ello, tra-
tar de modelar de forma completa los circuitos del
cerebro humano.

Atam



Diferencia entre
genética y genomica

Aunque a veces las expresiones “genética" y “geno-
mica" se usen como sinénimos, no significan lo mis-
mo. Para distinguirlas debemos antes definir gen y
cromosoma.

Hablamos de gen para referirnos a la unidad biolégica
minima de informacién que cumple una funcién, sere-
combina y hereda, o muta. Los genes se organizan en
cromosomas y todo ello forma el genoma. La genéti-
ca es larama de la biologia que se encarga del estudio
de aquello que es transmitido en sucesivas generacio-
nes mediante el mecanismo de la herencia, basada en
los genes. La genémica estudia en conjunto toda la
secuencia de informacién contenida en el ADN.

Futuro Singular

reflexion donde tratamos de vislumbrar el futu-

ro y comprender cémo el desarrollo cientifico y
tecnolégico impacta en la vida de las personas y de
las organizaciones. En el pasado evento de noviembre
de 2015 tuvimos el placer de escuchar a Javier de Fe-
lipe, neurocientifico e investigador del Consejo Supe-
rior de Investigaciones Cientificas (CSIC) y codirector
del “Human Brain Project” de la Comisién Europea,
ofreciendo una perspectiva histérica, cientifica y hu-
manistica del cerebro. También disfrutamos de una
apasionante intervencion de Albert Cortina, abogado
impulsor del proyecto “Mejores y Diversos”, quien di-
buj6 escenarios futuristas en cuanto a mejoramiento
humano y singularidad tecnolégica.

I os encuentros Futuro Singular son un espacio de

iReserva tu agenda!
> Jueves 16 de junio de 2016 a las 9:00 h.

> Pabellon “Jardines de Cecilio Rodriguez”
El Retiro (Madrid)
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Cuando se habla de caracteristicas hereditarias,
normalmente asociadas a unos pocos genes, esta-
mos hablando de genética. En cambio si nos referi-
mos al analisis de toda la informacion genética de
un individuo o grupo de individuos, es decir, si nos
referimos a todo su genoma, estaremos hablando
de genémica. En resumen, los términos “genético”
y “genética” hacen referencia a la rama de la biolo-
gia que estudia la herencia. Si hablamos de “genes”
o decimos “génico”, estaremos hablando de unidad
de informacién. Por Gltimo, “genémica” y “genomi-
co"” se refieren al genoma, es decir, a la informacién
genética completa.

Hemos querido continuar promoviendo estos en-
cuentros, y el proximo 16 de junio celebraremos en
Madrid un nuevo Futuro Singular en el que abordare-
mos el impacto que los Gltimos avances en la gend-
mica y la neurociencia provocaran en el cuidado de la
salud y la discapacidad. Contaremos con prestigiosos
expertos llegados desde diferentes puntos de Eu-
ropa, tales como Michael Dilley (Maudsley Hospital
- London), David Curtis (University College London),
Manuel Pérez (Instituto de Medicina Gendémica - Va-
lencia) y Albino Oliveira-Maia (Fundacion Champali-
maud - Lisboa), entre otros. Todos ellos configuran
un repertorio de acreditadas opiniones cientificas
que nos acercaran el espiritu de investigacion mas
innovador y creativo.

Mas informacion:
917098063 futurosingular@vivelibre.es

www.vivelibre.es/futurosingular
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A veces ganar no es llegar el primero...
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El aforamiento se fue silenciando poco a poco cuando el

juez principal dio el primer aviso de la salida. Soné el segun-
do silbido y los nadadores fuimos subiendo al trampolin. La
tension de no fallar en la salida fue en aumento, solo que-
daba la famosa palabra “preparados” y el tercer silbido que
daria el inicio a la carrera, mi Gltima carrera pero los nervios
eran como los del primer dia. Se oy6 el “piiiip”, y todo empe-
z6 y termino. [...]

Hay cosas que uno jamas olvida. Yo tenia 26 afos y era
SeniorHouseOfficer (residente) de segundo ano y por pri-
mera vez en mi carrera profesional tuve que enfrentarme
a una persona con una enfermedad muy dura. Ella, una
mujer de 46 afos, casada, con cuatro hijos, habia desarro-
llado una depresion severa con sintomas psicoticos. Tan
severos [...]

Todas las personas, todos los seres humanos, aspiramos
a que se respete nuestra libertad para elegir donde y con
quién queremos vivir; con opciones iguales a los demas,
sin que se nos discrimine por cualquier condicion o rasgo,
sin que una diversidad funcional suponga tener que acep-
tar un sistema de vida especifico, como puede ser [...]
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n ViveLibreOfficial

y @somosvivelibre

Blog wwwuivelibre.es/blog/
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La esquizofrenia afecta en Espana a unas 400.000 personas. Sus
sintomas pueden incluir alucinaciones, ideas delirantes, pensa-
miento desorganizado y disociacion de la realidad. Existe un gen
cuya mutacion podria aumentar 35 veces el riesgo de padecer la
enfermedad. En casos como este, un andlisis genético especifico
permitiria una gran mejora en su diagnéstico y tratamiento.

http://www.mirror.co.uk/news/technology-science/science/
risk-schizophrenia-raised-35-times-7555486

Risk of schizophrenia raised by 35 times due
to "dodgy gene”

Maider Gorostidi @Maidergoros

Tribuna - ;Un robot para cada persona mayor?; por
Evgeny Morozov.
elpais.com/elpais/2015/11...

Ramén Rubio Lucio @RamonRubiol ucio

#DiaDelasEnfermedadesRaras Se estima que en
Espana existen mas de 3 millones de personas con
enfermedades raras

RARRS PERD A0 INTISIBLES

ViveLibre @somosvivelibre

ViVl

L35 ¢Es posible medir nuestro nivel de envejecimien-
to? Los metabolitos pueden indicar como envejece

el cuerpo humano. ow.ly/4n714H
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Vivelibre recibe el
reconocimiento de COCEMFE

“*‘Mejor proyecto de promocion de la autonomia personal”

El pasado 2 de diciembre, anticipandose a la conme-
moracion del Dia Internacional de las Personas con Dis-
capacidad, COCEMFE Castilla y Ledn celebré la gala de
entrega de sus V Premios Solidarios en el Teatro Princi-
pal de Palencia. COCEMFE es la Confederacién Espafio-
la de Personas con Discapacidad Fisica y Organica, y la

finalidad de estos galardones es reconocer la labor de
empresas, instituciones, administraciones y personas

solidarias en relacion a la defensa de los derechos de
las personas con discapacidad, asi como su contribu-
cion a crear una sociedad mas humana y mas justa.

El premio al mejor Proyecto de Promocion de la Auto-
nomia Personal recayd en Vivelibre. En palabras de
Ignacio Aizpuln, director general de ATAM, la platafor-
ma ViveLibre es “la simbiosis entre la tecnologia digital
mas avanzada y el conocimiento acumulado por ATAM
durante mas de 40 afos". Esta es la esencia de Viveli-
bre, un servicio disefiado para potenciar la autonomia
de las personas con necesidades de apoyo y mejorar
las condiciones de vida de toda la familia.

ViveLibre ofrece la tecnologia mas moderna que exis-
te en este tipo de aplicaciones. Ha sido creado inte-
gramente por desarrolladores de ATAM y actla de
forma proactiva ante cualquier incidencia. ViveLibre
conecta a las tres partes implicadas (usuario, familia-
res y equipo Vivelibre), cuenta con los servicios mas
modernos de geolocalizacion y apoya la adherencia
al tratamiento con recordatorios para la toma de me-
dicacién y citas médicas. ViveLibre resuelve ademas
necesidades que son universales, porque esta disena-
do para cualquier persona que precise de algln tipo
de apoyo, como enfermos crénicos, personas con dis-
capacidad o mayores dependientes.

/ 'Mas informacion en:
www.vivelibre.es
Tel: 900 20 20 30
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Noticias ATAM

El 80% de las familias se
encuentran muy satisfechas
con los servicios de ATAM

Dentro del marco del Sistema de Evaluacion
de la Calidad del Servicio de Atencion a Fami-
lias de ATAM se hallevado a cabo una encues-
ta de satisfaccion con la que se pretenden
medir parametros como la percepcion que
tienen los usuarios sobre la disponibilidad
del servicio, la calidad del asesoramiento y la
informacion, la fiabilidad, y la gestion de ayu-
das, entre otros.

Los aspectos mas positivamente reconoci-
dos han sido “la confianza y la confidenciali-
dad que transmiten los asesores de familia" y
“la claridad de la informacion proporcionada
para la solicitud de ayudas econémicas”. El
80,76% de las familias ha realizado una valo-
racion global del servicio calificandolo como
“muy satisfactorio”.

Atam

Una aiio mas, ATAM participa
en el programa “Especialista
Universitario en Guion™

El pasado 25 de enero quedd inaugurado
el curso de “Especialista Universitario en
Guion", enmarcado dentro del Proyecto PRO.
El proyecto PRO se configura como un pro-
grama de formacion y empleo para personas
con discapacidad cuyo fin principal es favore-
cer y facilitar suinsercion laboral en el ambito
audiovisual.

El curso, convocado por la Fundacion ATRES-
MEDIA y la Universidad Rey Juan Carlos,
consta de 300 horas, de las cuales 171 dan
respuesta a la formacion teérica, distribuidas
en los siguientes modulos: género de televi-
sion y cine, creacion de personajes, dialogos,
guion de cine, formatos de ficcion y publici-
dad, programas de entretenimiento y maga-
zines, entre otros.

Teléfono de atencidn al socio

90050 26 50

info@atam.es

www.atam.es



