
El genoma humano y las malformaciones craneofaciales

tos, ocasionalmente son modificados y combinados para
adaptarlos a las necesidades de casos específicos.

La distracción ósea es un recurso que ofrece grandes
posibilidades. Los avances son progresivos y sus resulta-
dos son estables a largo plazo. La colocación de los
distractores no requiere de grandes incisiones, por lo que
el siguiente paso es desarrollar tecnología que permita
realizar las osteotomías mediante procedimientos endos-
cópicos. Nuestros primeros intentos en este sentido han
sido sumamente alentadores, sin embargo, el instrumen-
tal necesario para realizar estos procedimientos en forma
rápida y segura, aún está en proceso de desarrollo.
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Vi. Resumen y conclusiones
Antonio Fuente-del Campo*

Genoma es la secuencia de ADN, que contiene la
información génetica completa.

El proyecto genoma humano implica hacersu mapa,
identificando sitios físicos y secuencias de todos los
genes.

Existe relación directa entre alteraciones del geno-
ma y algunos nutrimentos.

Se desconoce la cantidad necesaria de estos nutri-
mentos, para generar o prevenir la teratogénesis.

Hay evidencia de predisposición genética a agentes
teratogénicos ambientales. Es necesario desarrollar prue-
bas diagnósticas e identificadoras de factores de riesgo.

En craneosinostosis se han detectado cuadros clíni-
cos con:

• Mutaciones en varios genes.
• Varias mutaciones en el mismo gen.
• Mutaciones en un gen con manifestaciones clínicas

diversas

• Modelos animales con características clínicas se-
mejantes a las humanas.

El conocimiento del genoma humano permitirá, en
un principio, el diagnóstico temprano de malformacio-
nes y enfermedades, más adelante la posibilidad de
prevenirlas y tratarlas.

En craneodisostosis, hasta el momento, el trata-
miento quirúrgico multidisciplinario es la única y mejor
opción. La distracción ósea y los abordajes endoscópi-
cos son deseables porque representarían la simplifica-
ción quirúrgica.

Nos ha tocado vivir el inicio de una etapa que será
recordada como: "La era dorada de la medicina mole-
cular" ... "El conocimiento de las bases genéticas de
las enfermedades del hombre, evolucionó de ser des-
criptivo, a convertirse en ciencia patofisiológica y tera-
péutica".
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