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Un nou estudi del BSC analitza quins gens fan que cada persona
sigui Unica i diferent

Per primeravegada s ha estudiat I’ expressio dels gens en 46 teixits i organs de centenars de persones amb
diferents caracteristiques, com |’ edat, €l sexe, I’ ascendéncia genetica o €l pes.

Lainvestigacio aporta informacio fonamental sobre com I'activacio d'aquests gens canvia
amb I'edat, entre elshomesi les dones o entre individus d'origens geogr afics difer ents,
permetent un avenc significatiu cap ala medicina personalitzada.

L 'estudi també comprova com la diabetis afecta el teixit nerviési identifica per primera
vegada en humans €l's gens especifics que canvien als nervis de les per sones diabétiques.

Aquest treball reforcala posicié del BSC com un dels centres dereferéncia més
importants a nivell mundial en I'analisi de dades biomediques.

Investigadors del Barcelona Supercomputing Center - Centro Naciona de Supercomputacién (BSC-CNS)
han liderat un estudi, publicat alarevista Cell Genomics, que per primer cop anditzalavariacié de
I'expressié dels nostres gens en organsi teixits del cos huma en centenars d’ individus amb caracteristiques
diferents. El treball ens gjuda a comprendre com el comportament dels nostres gens ens diferencia dels altres
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i aportainformacio fonamental per desxifrar la biologia humanai el funcionament de malalties com arala
diabetis.

Lanovetat principa de I'estudi és que alhora shan analitzat tots s gens del genoma en multiples teixits
humans tenint en compte diversos trets tant demografics com clinics, cosa que no shaviafet finsara. Els
resultats revelen diferencies especifiques en I'expressié d'aguests gens en persones sanes segons |'edat, €l
sexe, |'ascendéncia genetica (I'origen geografic del genoma) i I'index de massa corpora (IMC), cosa que
permet valorar un possiblerisc i progressio de determinades malalties.

Lainvestigacio, doncs, ens permet conéixer millor qué ensfa tnicsi com canviael comportament dels gens
entre persones de tretsi caracteristiques diferents. Aixo ésimportant, per exemple, al'hora d'entendre per
guée algunes malalties es manifesten de manera diferent en donesi en homes o amb |'edat, cosa que aplana €l
cami cap a una medicina de precisio adaptada a les caracteristiques de cada pacient.

Analisi dels 20.000 gens del genoma de 781 per sones

Lainformaci6 genética que tenim atotes les cél-lules del cos ésla mateixa. El que fa que cada cel -lula actui
o sigui diferent alsteixits o organs és |'activacio diferencial dels gens, cosa que es coneix com a expressio
génica. L'estudi del BSC ha analitzat els més de 20.000 gens del genoma huma en 46 teixits de 781 individus
participants al projecte GTEX (The Genotype-Tissue Expression Project), per determinar com aguesta
expressio genicavariaen funcio delstretsi les caracteristiques de cada persona.

“La pregunta que intentavem respondre és: quina d'aquestes caracteristiques: sexe, edat, ascendéncia, pes o
mal altia afecta més |'expressié dels gens? El que hem vist és que variamolt entre els diferents teixits. Per
exemple, amb I'edat, els teixits que canvien més son les artéries. Entre homesi dones, el's que més varien son
latiroidei el teixit mamari mentre que les diferencies més importants en funcio de I'ascendencia genética les
hem trobat ala pell”, asseguraMarta M elé, lider del grup de Transcriptomicai Genomica funcional del
departament de Ciénciesde laVidadel BSC i unade les autores de I’ estudi.

“En agunsteixits, com el mamari, trobem unainteraccié entre dos trets -'edat i €l sexe— que indica que
I'envelliment del teixit mamari és diferent entre homesi dones. El que ésrellevant de |'estudi és que no
nomes hem detectat aquestes diferencies, sind que shan identificat quins son els gens concrets que expliquen
aquestavariacio”, afegeix Melé.

L a diabetis afecta especialment € teixit nervios

L'estudi també ha analitzat com |'expressi6 dels gens canvia amb la diabetis, una malaltia que pateixen 200
milions de personesi suposa un important problema de salut publica atot €l mon. Els resultats manifesten
gue la diabetis afecta especialment € teixit nervids per una malaltia coneguda com a neuropatia diabetica,
gue un de cada dos diabétics acabara desenvolupant en algun moment de la sevavida.

“Hem comprovat que |'efecte de la diabetis as nervis és similar a de |'edat. Ladiabetis envelleix els nervis
perqué afecta els mateixos gens que I'edat, de manera que € teixit nerviés d'una persona jove diabética
sassemblaal d’'una personagran”, destaca Raquel Gar cia, primera autora de I'estudi i membre del grup de
Transcriptomicai Genomica funcional del BSC. “No només veiem que €l teixit nervios esta af ectat, siné que
podem identificar €l's gens que canvien especificament als nervis dels pacients diabétics, cosa que no shavia
pogut fer fins ara en humans’, afegeix.

Laidentificacio d'aguests gens, involucrats en I'impuls nervios i la comunicaci6 entre neurones, permet una
comprensié més gran dels mecanismes que estan implicats en la neuropatia diabética, cosa que podria
contribuir a desenvolupament de nous tractaments per a una malaltia que fins avui no té cura.
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El BSC, referent mundial en I'analisi de dades biomediques

Un dels principals reptes de I'estudi ha estat I'analisi computacional de la quantitat ingent de dades massives
procedents del consorci GTEX, cosa que només ha estat possible gracies al'alta capacitat de calcul del
supercomputador MareNostrum 4 del BSC. "Només per emmagatzemar |es dades d”aquest projecte,
necessitariem 750 ordinadors portatils com els que tenim a casa’, indica José Miguel Ramirez, coautor de
|"articlei membre del grup de Transcriptomicai Genomicafuncional del BSC.

Aquesta investigacio, doncs, torna a posar de manifest laimportancia de la computaci6 d'altes prestacions en
lainvestigacié genomicai situael BSC com un dels centres de referencia més importants a nivell mundial en
['analisi de dades biomediques.

En definitiva, I'estudi suposa un aveng rellevant en el coneixement dels nostres gens, fet que obre la portaa
desenvolupar una medicina personalitzadai amb un at nivell de precisio. Si es coneixen quins gens fan que
cada persona sigui Unicai diferent, el diagnostic de certes malalties es podria avancar i €ls tractaments serien
més adaptats a cada pacient en funcié delstretsi del comportament d'aquests gens.

o Referéncia: Raguel Garcia-Pérez, Jose Miguel Ramirez, Aida Ripoll-Cladellas, et al. The landscape
of expression and alternative splicing variation across human traits, Cell Genomics, 2022, 100244,
ISSN 2666-979X, https.//doi.org/10.1016/j.xgen.2022.100244.

e Foto: Elsinvestigadors del BSC MartaMelé i José Miguel Ramirez, coautors de |'estudi.
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