a genética no solo define nuestras caracteristicas fi-

sicas y predisposiciones a enfermedades, sino que

también alberga el potencial de conferir habilida-
des excepcionales a quienes portan ciertas mutaciones. A
medida que la ciencia avanza en la comprension de nues-
tro genoma, han surgido casos que desafian las expec-
tativas bioldgicas habituales, revelando capacidades que
se acercan a lo que podriamos considerar “superpode-
res”. Estas mutaciones, aunque raras, proporcionan va-
liosas perspectivas sobre la plasticidad y el limite de las
funciones humanas. Este articulo aborda algunas de estas
fascinantes mutaciones genéticas, analizando sus impli-

caciones para la salud y el rendimiento humano.
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La mutacion que te hace

inmune al dolor

La insensibilidad congénita al dolor (CIP) es una
rara condicién genética que impide sentir dolor
fisico desde el nacimiento. Afecta el sistema ner-
vioso periférico, que conecta el cerebro y la mé-
dula espinal con los musculos y los sentidos. Las
mutaciones en genes como SCN9A y NTRK1 son
las principales causas, aunque también pueden
involucrarse otros genes como PRDM12, CLTCL1,
NGF y SCN11A. Estas mutaciones alteran los no-
ciceptores, que son los receptores del dolor, pro-
vocando que no funcionen correctamente.

Una persona que es ejemplo de esta condi-
cién es Edward H. Gibson, a quien le han llama-
do el “Cojin Humano”, quien soportaba lesiones
graves sin dolor. Sin embargo, esta condicion
puede ser peligrosa, ya que las personas con CIP
no se dan cuenta de heridas graves como fractu-
ras o quemaduras.

La mutacion en el gen SCN9A afecta la pro-
teina que permite a las neuronas enviar sefiales
de dolor al cerebro. Sin estas senales, las per-
sonas con CIP también pueden volverse insen-
sibles al calor y al frio, y tener problemas como
fiebre frecuente y sudoracion anormal. Aunque
no sentir dolor puede parecer una ventaja, en
realidad puede reducir la calidad de vida por las
lesiones y complicaciones no detectadas a tiem-
po [1]. ¢Crees que vale la pena?

¢Dormir menos y rendir igual?
La mutacion que desafia al reloj
bioldgico

La mayoria de las personas necesitamos entre
7-9 horas de suenio por noche para recuperar-
nos adecuadamente. Privarse de horas de des-
canso deteriora significativamente la calidad de
vida, asociandose a problemas de salud como
hipertensién, enfermedades cardiacas, meta-
bodlicas, entre otras. Sin embargo, existe una ex-
cepcidn a la regla, una rara mutacion en el gen
DEC2 que permite a sus portadores dormir hasta
2 horas menos sin efectos negativos. Este feno-
meno es conocido como “sueno corto natural”,

aunque actualmente se han reportado muy po-

cos casos en el mundo. El primer caso docu-
mentado fue en 2009, donde una madre e hija a
menudo no dormian mas de 6 horas por noche
y se sentian completamente descansadas, a di-
ferencia del resto de su familia que necesitaban
al menos 8 horas para ello.

La mutacién en el gen DEC2 afecta la forma
en que este regula los genes CLOCK y BMALI,
responsables de nuestro reloj bioldgico o ritmo
circadiano. Normalmente, estos genes envian
sefales para mantenernos despiertos, y DEC2
las “apaga” para permitir el suefo. Sin embar-
go, con la mutacion, DEC2 no realiza esta funcion
de manera eficiente, por lo que las sefiales para
despertar se activan antes, lo que provoca que
las personas necesiten menos horas de sueno.
Ademads, esta mutacion también aumenta la
produccion de orexina, una hormona que pro-
mueve la vigilia (estado en el que estamos des-
piertos y alertas) [2].

Aunque no se conoce aun por qué, estas per-
sonas duermen menos sin tener consecuencias
negativas, siguen siendo totalmente funcionales

y productivas. jTodo un superpoder!

Musculos y genes: la conexion que
puede hacerte un atleta de élite

El rendimiento de los atletas de élite es el re-
sultado de la combinacion de factores externos,
como el entrenamiento, la dieta y los habitos,
junto con factores internos, como la genética.
Un ejemplo destacado es la variante del gen
MSTN (miostatina), que ha generado interés por
su capacidad para otorgar “superfuerza”, ya que
esta mutacién limita la produccion de miosta-
tina, una proteina que frena el crecimiento
muscular. E1 gen MSTN regula el crecimiento
muscular, actuando como un freno natural para
evitar el desarrollo excesivo. Cuando los muscu-
los se danan durante el ejercicio, la miostatina
limita su reparacion para mantener un tamano
controlado. Sin embargo, las variantes del gen
reducen la funcion de este freno, permitiendo
un mayor crecimiento muscular y aumento de
la fuerza. Ademas, estas variantes también pro-

mueven una mayor densidad 6sea y reduccion



del tejido graso, lo que resulta en musculos mas
definidos. No obstante, disminuyen la elastici-
dad de los tendones, lo que puede aumentar el
riesgo de lesiones.

Estas variantes genéticas han sido estudia-
das principalmente en atletas olimpicos, donde
se ha demostrado que estidn mas presentes en
aquellos que practican deportes de fuerza, como
levantamiento de pesas, lucha de brazos o lan-
zamiento de bala. Esta mutacion les otorga una
ventaja significativa frente a otras personas [3].

ilmagina ser portador de una variante del gen
MSTN y tener la capacidad de convertirte en un
atleta de élite o simplemente ser mads musculoso
de manera natural!

Genética y velocidad: el gen

que impulsa la velocidad

La velocidad en humanos, especialmente en ca-
rreras cortas como los 100 metros, se basa en la
fuerza y rapidez de los musculos. Algunas per-
sonas tienen una ventaja natural para correr
rapido, relacionada con una variante del gen
ACTN3, que produce la proteina a-actinina-3,
presente en las fibras musculares rapidas. Esta
proteina es crucial para la estructura y funcio-
namiento muscular, ya que organiza las fibras
que permiten la contraccion y mejora la resis-
tencia al estiramiento. Gracias a su papel cla-
ve, los musculos pueden mantenerse fuertes y
flexibles, lo que es esencial para el rendimien-

to fisico y la capacidad de soportar el esfuerzo.

Investigaciones en atletas de élite, especial-
mente en China, han mostrado que aquellos
con esta variante sobresalen en deportes que
requieren explosividad, como el atletismo. Por
ejemplo, es mas comun encontrarla en velo-
cistas de alto rendimiento en comparacién con
personas menos activas. Aquellos que poseen
la “variante de la velocidad” tienen un rendi-
miento muscular que les otorga una ventaja en
carreras y deportes de movimientos rapidos,
convirtiéndolos en candidatos ideales para
competencias de alto nivel. En Japon, también
se ha observado que los velocistas con mejores
tiempos en el sprint de 100 metros suelen tener
esta variante, sugiriendo que la genética puede
revelar un potencial atlético oculto [4].

VIH: variantes que pueden
marcar la diferencia

El virus de la inmunodeficiencia humana (VIH)
es una amenaza seria para la salud publica y
puede ser mortal si no se trata. Se transmite
principalmente por relaciones sexuales sin pro-
teccion o contacto con fluidos infectados. El VIH
atacay debilita las células TCD4, esenciales para
el sistema inmunolégico, lo que aumenta la sus-
ceptibilidad a enfermedades como tuberculosis,
infecciones y algunos tipos de cancer. Cuando el
sistema inmunoldgico esta gravemente afectado,
la condicion progresa al sindrome de inmuno-
deficiencia adquirida (SIDA). Cuando el virus en-
tra al cuerpo, busca a las células TCD4 y se une
especificamente al receptor CCR5, para entrar
y multiplicarse. Sin embargo, el cuerpo activa
mecanismos de defensa llamando a las células
inmunes hermanas, los linfocitos TCD8, que li-
beran sustancias llamadas quimiocinas, de las
cuales la mas importante es CCL5/RANTES. Esta
compite con el virus para unirse al mismo re-
ceptor CCR5, bloqueando su acceso a las células.
También ayuda a que el receptor se esconda y el
virus no pueda identificarlo para unirse.

Se han identificado tres variantes genéticas
del gen CCL5/RANTES que afectan cdmo respon-
de el cuerpo al virus. Estas variantes estan deta-
lladas en la tabla 1.
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VARIANTE ACCION EN EL GEN
5 RESPUESTA AL VIH
GENETICA CCL5/RANTES
Aumenta Al haber mas CCL5/RANTES que se una al receptor CCR5,
rs2107538 ., . . 5 o
su produccion el virus no infecta a la célula, dando proteccion
Aumenta Al haber mas CCL5/RANTES que se una al receptor CCR5,
rs2280788 ., . . A oo
su produccion el virus no infecta a la célula, dando proteccion
Disminuye Al haber menor CCL5/RANTES, hay mayores posibilidades
rs2280789 i .
su produccion de contraer VIH, por tanto, da susceptibilidad
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Tabla 1. Variantes genéticas de CCL5/RANTES.

Estos hallazgos ofrecen nuevas oportunida-
des para futuras investigaciones que podrian
conducir a tratamientos mas efectivos contra el
VIH. Aunque se han identificado variantes ge-
néticas que brindan cierta “proteccién” frente
al virus, estas son extremadamente raras. Por
lo tanto, es fundamental no bajar la guardia y
seguir utilizando métodos de barrera y otras

medidas de prevencién contra la infeccion [5].

Conclusiones

Las variantes genéticas que confieren habilida-
des excepcionales muestran la asombrosa di-
versidad y complejidad del genoma humano.
Aunque estas modificaciones pueden ofrecer
ventajas, como mayor velocidad, fuerza o re-
sistencia, también pueden acarrear vulnerabi-
lidades y riesgos para la salud. A medida que la
ciencia avanza en el estudio de estas variantes,
se abren oportunidades para nuevas investi-
gaciones que podrian ampliar nuestro conoci-
miento y permitir aplicaciones en medicina y

rendimiento humano.
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