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GRUPO: VARIABILIDAD GENÉTICA HUMANA

1. Composición del grupo

Dra. Ana Fernández Santander (IP), Catedrática de Genética, depto. Medicina
Dra. Alicia Romero Lorca, Catedrática de Bioquímica y Biología Molecular, depto. Medicina
Dra. Apolonia Novillo Villajos, Catedrática de Biología Celular y Genética (actualmente en la UCM)
Dra. María Gaibar Alonso, Profesora Titular de Genética (actualmente en la UCJC)

Dra. Esther Esteban Torné
Profesora Titular, Univ. Barcelona

Dr. Diego Malón Giménez
Oncólogo, Hospital de Fuenlabrada

D. José María Rodríguez Piña
Profesor asociado, Depto. Medicina
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GRUPO: VARIABILIDAD GENÉTICA HUMANA

2. Principales líneas de investigación y proyectos

http://consalud.es/ En http://www.discusionez.com/

VARIABILIDAD GENÉTICA DE 
POBLACIONES HUMANASFARMACOGENÉTICA

Pacientes / Fármaco/ Polimorfismo genético/ respuesta y/o toxicidad al 
tratamiento

 Cáncer colorrectal metastásico / bevacizumab / miRNAs / > eficacia

 Cáncer de mama HER2+ / trastuzumab / CNVs FGFR1 / < eficacia

 Cáncer de mama HER2+ / trastuzumab / SNPs HER2Ala1170Pro y BARD1Thr351= 
/ < eficacia

 Melanoma / Inmunoterapia / SNP y miRNAs / toxicidad (in progress…)

Prevalencia de mutaciones en poblaciones de 
diferente origen étnico/geográfico

 Genes metabolizadores de Tamoxifeno: 
mutaciones en poblaciónes norteafricanas:
 Marruecos
 Argelia
 Túnez
 Libia

 Worldwide distribution of genetic factors related 
to severity of COVID-19 infection

CIBERER (ISCIII)
Objetivo final: Medicina personalizada o de precisión
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GRUPO: VARIABILIDAD GENÉTICA HUMANA
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GRUPO: VARIABILIDAD GENÉTICA HUMANA

3. Proyectos actuales

 Inmunoterapia y melanoma (Fundación UE-Santander)

 Inmunoterapia y cáncer genitourinario (Ayuda investigación Dr. Luis Álvarez, IdiPaz)

 Inmunoterapia y cáncer genitourinario (UCJC)

Búsqueda de biomarcadores de toxicidad de los tratamientos.

Resultados preliminares

Objetivo final: Medicina personalizada o de precisión
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“Natación sincronizada en edad escolar: relación 
entre comportamiento alimentario, genética y 
rendimiento deportivo”

 María Ascensión Blanco, Laura de la Calle, María Gaibar, Apolonia 
Novillo, Ana Fernández Santander, Tomás Rodelgo, Cristina Andreu y 
Alicia Romero Lorca

 Financiado por la Universidad Europea

 Temporada 2016-2017.
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Objetivos
 Comparar las medidas somatométricas y datos sobre menarquia en nadadoras 

de artística con los del grupo control.
 Analizar los hábitos alimentarios y comportamientos de riesgo de trastorno del 

comportamiento alimentario (TCA) mediante cuestionarios.
 Analizar genes relacionados con TCA y rendimiento deportivo en ambos 

grupos.
 Analizar la relación entre características somatométricas y genéticas con 

rendimiento deportivo, medido como resultados de pruebas específicas y 
puntuaciones oficiales.

 Contribuir a la prevención y detección precoz de TCA y problemas de 
desarrollo en nadadoras de artística y a su mayor rendimiento deportivo.

 Informar de los resultados a padres y entrenadores.
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Resultados datos antropométricos
 Peso e IMC: Tienden a ser menores en nadadoras, significativo entre las chicas 

mayores
 Diferencias significativas en porcentaje de grasa en infantiles y juveniles
 Diferencias significativas en pliegue subcutáneo en todas las edades

 Mayor contenido en grasa y mayor IMC- mejor lanzamiento de balón

 Siempre en comparación con niñas no nadadoras

No existe correlación entre determinadas medidas corporales y resultados en las 

pruebas ni puntuaciones en figuras (aspectos técnicos).

Desvincular aspecto corporal con éxito en natación artística. 
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Resultados genéticos

 En juveniles, mayor prevalencia de genotipo LL del gen 5-HTTLPR 

(relacionado con resistencia al estrés) y genotipo RX en el gen ACTN3 

(relacionado con tipos de ejercicio).

 La natación artística selecciona a las niñas resistentes a estrés y 

adaptadas a fuerza y resistencia
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Resultados cuestionarios psicológicos
 Rango clínico elevado en algún parámetro relacionado con TCA:

 Nadadoras:   20,34%
 No nadadoras: 13,75%

Especialmente en bulimia en juveniles.

Mayor miedo a la madurez entre las nadadoras infantiles: ¿Demasiada 

responsabilidad?
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SynchroProject II: Alto rendimiento y salud en mujeres 
de natación artística

 Efecto de apneas prolongadas: No hay nada descrito en natación artística, sí en 
apnea obstructiva del sueño (AOS).

 Trastornos cognitivos y metabólicos.
 ¿Presentan las nadadoras biomarcadores asociados a la AOS?

 Objetivos:

 Analizar la presencia de biomarcadores de AOS en saliva: proteínas (α-
amilasa, MMP-9, IL-1β e IL- 6), cortisol y ARNm (ANXA1, CASP1 y PTGS2). Según 
la bibliografía, son marcadores de estrés e inflamación.
 Analizar genotipo de 5-HTT-VNTR como biomarcador de somnolencia.
 Analizar genotipos asociados con estrés y anorexia (5‐HTTLPR) y trastornos del 

comportamiento y el humor (SERTPR, DRD4 y MAO-A).
 En comparación con nadadoras no artísticas.
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RED
SynchroProject II: Alto rendimiento y 
salud en mujeres de natación artística

Esta presentación forma parte de la RED SynchroProject II: Alto rendimiento y 

salud en mujeres de natación artística (Referencia: SYNCPROJECT - 99784), que 

ha sido financiada por el Consejo Superior de Deportes (Ministerio de 

Educación, Formación Profesional y Deportes) a través del programa REDES de 

investigación en ciencias del deporte 2024.
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