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Un aminoácido y una enfermedad

Cuando los genes se replican a veces se producen erro-
res. En ocasiones  se agrega una base o se elimina otra, 
se agregan o se quitan segmentos enteros, todas ellas 
mutaciones. La fibrosis quística se debe a un defecto en 
la proteína cystic fibrosis transmembrane regulator (CFTR) 
provocada por unas 1 900 mutaciones en el gen localizado 
en el cromosoma 7, y cuando los dos alelos están afecta-
dos se manifiesta la enfermedad. La mutación más común 
consiste en la eliminación de tres nucleótidos que resultan 
en la pérdida de una fenilalanina (f) en la posición 508, 
en la normalidad flanqueada por una isoleucina (i) y una 
glicina (g) y un reemplazo silencioso de una isoleucina en 
507 por otra a partir de un codón sinónimo. La fenilalanina 
y la isoleucina son aminoácidos apolares hidrofóbicos que 
participan en la estructura tridimensional de la proteína. 
Parece paradójico, casi una ironía, que esos mínimos cambios, como un ladrillo faltante en una pared afecten la 
estructura del RNA y de la proteína de modo que no pueda insertarse en la membrana plasmática y sea degradada, 
provocando la enfermedad.

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/protein/P13569. Lazrak A, Fu L, Bali V, et al. The silent codon change I507-ATC->ATT 
contributes to the severity of the ΔF508 CFTR channel dysfunction. FASEB J 2013;27: 4630-45. 

La capa de ozono en el hemisferio sur

El ozono es un gas compuesto por tres átomos de oxígeno 
que se forma cuando los fotones de luz ultravioleta inte-
raccionan con el oxígeno gaseoso y separa los átomos de 
oxígeno que se combinan con el O2 todavía sin disociar. Es 
un poderoso oxidante que además de estar presente en 
la tropósfera forma una capa a una altura de 15-40 km de 
altitud en la estratósfera que actúa como un filtro protector 
para las radiaciones UV nocivas (200-280 nm) que llegan 
a la Tierra, permitiendo que pasen las radiaciones ultra-
violetas de onda larga (320-400 nm), imprescindibles para 
la fotosíntesis. La radiación UV provoca quemaduras en 
la piel y daño directo al ADN de animales y plantas, datos 
corroborados con estudios epidemiológicos que marcan 
una relación causal entre la radiación solar con todos los 
tipos de cáncer de piel, al igual que con los equipos de 
bronceado que utilizan radiaciones UV. Australia es el con-
tinente más afectado no sólo en los humanos sino también 
en los peces que habitan en la Gran Barrera de Coral. La 
figura muestra la reducción de partículas (partes por millón) durante el mes de  septiembre en la capa de ozono sobre 
la Antártida desde el año 1960 en adelante. Esta reducción en las partículas se traduce como un adelgazamiento 
estacional de la capa, el agujero de ozono, una superficie 7-8 veces la de Argentina. Los valores tomados durante el 
mes de marzo en el Ártico son mucho más estables. Por una serie de reacciones fotoquímicas los clorofluorocarbonos 
que se emplean en los refrigerantes industriales, solventes y propelentes así como los fungicidas de suelo destruyen 
la capa de ozono, en particular durante el retorno de la luz solar, reacciones que ocurren en las nubes estratosféricas 
formadas cuando las temperaturas son muy frías. La menor temperatura en el Ártico comparada con la de Antártida 
sería la explicación del mayor deterioro de la capa de ozono en el hemisferio sur.
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La rueda y el transistor

Dos de las invenciones más importantes en la historia del 
hombre están separadas por cuatro mil años, una apareci-
da en el Neolítico en Europa central o en la Mesopotamia 
o el Cáucaso y la otra en pleno siglo XX en América del 
Norte: la rueda y el transistor. De la primera no sabemos 
quién la inventó, quizás fue la creación colectiva de un 
grupo de individuos a lo largo de años o quizás afloró 
como una chispa en la mente de un ser humano. La rueda 
junto al eje ha sido fundamental en el transporte de gente 
y mercaderías. Su ventaja se basa en la menor fricción 
que se genera en comparación con el arrastre de un objeto 
y porque la circunferencia de la rueda al ser más grande 
que el eje hace que la rueda gire a una velocidad mayor, 
recorriendo también una mayor distancia. Cada moneda 
tiene dos caras. Una es que la máquina rueda-eje requiere 
un terreno más o menos parejo para funcionar; esta ha sido 
la razón de su ausencia en zonas como el desierto y quizás 
por la falta de animales domesticados en la América Pre-
colombina. El transistor cambió el curso de la historia de la 
electrónica. Lo inventaron en 1948 John Bardeen y Walter 
Brattain trabajando en el laboratorio de William Shockley 
en la compañía Bell Telephone en Nueva Jersey, EE.UU 
y ganaron en 1956 el Premio Nobel de Física. En 1972 
Bardeen obtuvo un segundo Premio Nobel en Física por 
sus trabajos en superconductividad a bajas temperaturas, 
integrando con Marie Curie y Frederick Sanger el trío de 
ganadores de dos Premios Nobel en ciencias. Murió en 
1991. El transistor permitió el desarrollo de la electrónica 
al formar parte de todos los circuitos y equipos, y su mi-
niaturización fue central para la computación, la telefonía 
y los satélites espaciales. El transistor es un dispositivo 
compuesto por un material semiconductor (germanio, sili-
cio) con el agregado de impurezas y que, dependiendo de 
las condiciones, conduce o aísla la corriente eléctrica; de 
esta combinación entre transmisor y resistencia surgió su 
nombre. Funciona como un amplificador o un switch, permitiendo con pocas corrientes eléctricas en la base (B) lograr 
una corriente mucho mayor entre el colector (C) y el emisor (E). No conocemos ejemplos de ruedas en biología; los 
motores moleculares se basan en otros modelos. Los canales iónicos han sido calificados como transistores bioló-
gicos donde un pequeño cambio de voltaje que censan se traduce en el movimiento de millones iones a través de 
una membrana biológica, una forma muy eficiente de generar una corriente eléctrica en las células. Las invenciones 
pueden desaparecer como resultado del progreso científico, no es el caso de la rueda que forma parte del 10% de 
las invenciones previas al siglo XIX; todavía no ha pasado tiempo suficiente para el transistor. Son esfuerzos de los 
seres vivos para adaptarse al medio con el menor esfuerzo posible y en última instancia son una forma de la ley de la 
entropía: Es más fácil accionar una llave para encender una lamparita que juntar leña para hacer fuego e iluminarse.
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