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Prefacio

ila felicidad existe, yo debo de andar cerca de ella.
Desde 2017, cuando la serendipia propici6 que mi camino se
cruzara con el de esta editorial, Next Door Publishers, he podido
convertir en realidad mi lejano suefio de escribir algin dia un libro de
divulgacién cientifica sobre los temas en los que trabajo habitualmente en
mi laboratorio.

En 2019, vio la luz el primero de ellos: Editando genes: recorta, pega y
colorea, una oda en prosa a las herramientas CRISPR de edicion genética, a
sus descubridores y a la investigacién bésica. Aqui pude desarrollar dos
campos que me han acompanado en mis treinta y cinco anos de profesion:
la genética y la modificacion del genoma de los organismos.

Ahora, en este segundo libro con Next Door Publishers, afiado el tercer
tema de trabajo que descubri a principios de la década de los noventa en
Heidelberg (Alemania): la pigmentacién. Me refiero tanto a su presencia
como, particularmente, a su ausencia, que da lugar a una condicién
genética tan evidente como desconocida: el albinismo. De la combinacién
entre la genética y la pigmentacién es de donde surge la idea de Genes de
colores, propuesta que planteé a Laura Morrén y a Oihan Iturbide en 2019,
y que inmediatamente se convirtio en este nuevo proyecto que ahora
tienes en tus manos. Espero que te haga disfrutar, te entretenga y te sirva
para aprender un poco mas acerca de la relacion que tienen algunos de
nuestros genes, los genes de colores, con la pigmentacion.

Existen ciertos genes cuyas proteinas codificadas acaban modulando el
aspecto exterior que tenemos, en cuanto al color de la piel, del pelo y de
los ojos, tres rasgos que nos definen y, probablemente, de las primeras
cosas en las que nos fijamos cuando nos cruzamos con otra persona.
Espontaneamente, decimos: «Es un chico rubio, de piel morena y ojos
oscuros» o «Es una mujer pelirroja, de piel clara y ojos azules». Sin decir
nada mas sobre los rasgos faciales de esas personas, ya le estamos dando a
nuestro interlocutor un montén de informaciéon que puede usar para
hacerse una idea bastante ajustada de la persona a la que nos referimos.



Lo he dicho muchas veces y lo repito: todos somos mutantes. Todos
portamos multitud de mutaciones, de cambios, en nuestros genes, que
establecen cémo somos. Algunos de ellos afectan a los «genes de colores»,
los que determinan la pigmentacion de nuestra piel, de nuestro pelo y de
nuestros ojos. De estos genes, de sus variantes y de sus efectos en los
animales, y en las personas, es de lo que versa este libro.

El color de la piel, un caracter que no deberia tener mas connotaciones
que las puramente descriptivas, fisiolo6gicas, con demasiada frecuencia a lo
largo de la historia ha sido un desgraciado motivo de discriminacién,
persecucion, ataques o muertes. Resulta inaudito comprobar que apenas
unas pocas variaciones genéticas en unos cuantos genes, que tienen un
impacto evidente en nuestro aspecto exterior (pero que no tienen nada
que ver con las capacidades que nos definen como seres humanos),
ayuden a determinadas personas al éxito social y condenen a otras al
ostracismo, o incluso supongan un claro peligro para sus vidas. Es
totalmente absurdo, fuera de toda légica, que el hecho de tener una A en
lugar de una T en una determinada posicion de nuestro genoma tenga
tanta trascendencia para la vida de una persona. Todos deberiamos
reflexionar sobre ello. Este también es un libro para descubrir, con
humildad, que todos los seres humanos compartimos mucho mas de lo
que nos diferenciamos.

Esta obra esta concebida en forma de doce capitulos, en los que he
intentado explicar, de forma sencilla (con un ejemplo que ilustra cada
caso), los diferentes aspectos genéticos que determinan la pigmentacion.
Coémo se fabrica el pigmento (la melanina), cuantos tipos de melaninas
hay, qué pasa cuando algtn tipo de melanina predomina sobre los demas,
cémo podemos construir patrones de pigmentacion que aparezcan como
rayas, como puntos o intrincados dibujos en la piel de los animales, cémo
podemos explicar las diferencias de pigmentacion, aparentemente tan
importantes, que existen entre diferentes personas, etc.

Quiero agradecer al profesor José Antonio Lozano Teruel (catedratico
de Bioquimica y exrector de la Universidad de Murcia) que haya aceptado
escribir el prélogo de este libro. El es un verdadero pionero en los estudios
sobre pigmentacion y melaninas en nuestro pais, una referencia
internacional y el responsable de la creacion de un departamento en el que
se han formado otros expertos que han continuado investigando sobre



estos temas. Dos de ellos, los profesores José Carlos Garcia-Borrén y
Francisco Solano, Zijos cientificos del profesor Lozano, fueron quienes me
acogieron cuando regresé a Espana tras mis afios de trabajo en Alemania,
y me ensefaron mucho de lo que sé sobre pigmentacién. El profesor
Lozano es, ademas, un pionero de la divulgacién cientifica, un escritor
prolifico de articulos en prensa y libros, un organizador de multiples
eventos de divulgacion en la region de Murcia y un referente que muchos
otros (entre los que me incluyo) han tenido cuando han empezado a
divulgar. Agradezco, igualmente, a José Carlos Garcia-Borron, Paco Solano
y Celia Jiménez-Cervantes por la atenta revision de los textos de este libro,
y a la editorial por la cuidadosa edicion realizada.

Asimismo, quiero dar las gracias a los miembros de ALBA (Asociacion
para la Ayuda a Personas con Albinismo) por todo lo que me han
ensefnado sobre humanidad, adaptacion y lucha, y sobre cémo convivir con
esas diferencias de pigmentacién tan evidentes y, a pesar de ello, poder
desarrollar y llevar unas vidas plenas. También agradezco a mi mujer,
Montserrat, a mis hijos, Merce y Jordi, y al resto de mi familia y amigos su
constante apoyo y comprension. Junto con todas las personas que han
pasado por mi laboratorio y otras muchas con las cuales he colaborado, he
podido aprender algo mas sobre genética de la pigmentacion, sobre estos
genes de colores que ahora te invito a descubrir.



Prologo

on el gran cientifico, investigador, gestor y divulgador que es el Dr.

Lluis Montoliu me unen muchas cosas, aunque algunas de ellas,

forzosamente, estén sujetas a la desincronizacién del tiempo. Mi
admiracion y afecto sinceros por él son enormes y sus raices se ubican
antes, incluso, de conocernos personalmente.

Asi sucede, por ejemplo, con nuestro interés comun por el proceso de la
pigmentacion. En mi caso, casi coincidente con la fecha del nacimiento de
Lluis, tuvo lugar el inicio de ese proceso, condicionado por dos
circunstancias de aquel entonces. La primera, que Murcia, mi region, era la
cuna espafiola y mundial de la conserva vegetal; y la segunda, que las
universidades espafiolas estaban gobernadas por unos pocos y
omnipotentes catedraticos. Al finalizar mis estudios de Quimicas, me
sentia atraido por el mundo de la ciencia e, inocentemente, pensaba que
mi premio extraordinario de la licenciatura serviria para obtener una beca
e iniciarme en el campo. Al denegarmela los catedraticos responsables,
supe que la Fundacién Juan March realizaba una convocatoria nacional de
becas de investigacién y que las mejor dotadas econ6micamente eran las
tecnologicas. Ello determind que intentase abordar cientificamente un
problema grave y practicamente desconocido en aquel entonces: el pardeo
enzimatico de alcachofas, albaricoques y melocotones, que tantos
perjuicios causaba a la industria conservera. Me fue concedida la beca, lo
cual posibilité el inicio de la investigacion bioquimica y enzimatica en
Murcia. Observé, maravillado, que la catalisis enzimatica, a través de una
primera enzima fenolasa (tirosinasa, en otros organismos), por un simple
proceso de oxidacion, de un o-difenol a quinona condujese a resultados
finales tan diversos e interesantes. Un breve periodo en La Laguna hizo
que las investigaciones se extendiesen también al pardeamiento de los
platanos. Sin embargo, cuando, a comienzos de los setenta del pasado
siglo, me incorporé en Murcia al que seria mi destino profesional
definitivo (catedratico de Bioquimica y Biologia Molecular de la Facultad
de Medicina), ello me obligd a replantear la situacién. La solucién mas



sencilla fue la de cambiar de modelo, y pasar mi equipo investigador
(sucesivamente, a lo largo de muchas décadas) de los vegetales a los
anfibios, microorganismos, mamiferos y seres humanos, y abordar no solo
aspectos fisioldgicos, sino también patolégicos de la melanizacién.

Otro punto de unién con Lluis Montoliu (salvando ese abismo del
tiempo) tuvo lugar, sin que él lo supiese, cuando cumplié sus veintidos
anos. Los cientificos europeos interesados en la melanizacion nos
reuniamos, desde 1978, para intercambiar experiencias en los
denominados European Workshops on Melanin Pigmentation. En 1985,
se celebr6 la reunién en Murcia y me tocé a mi presidirla; lo mas
importante de la misma fue el acuerdo de crear la ESPCR (Sociedad
Europea para la Investigacion de Células Pigmentarias), acuerdo que se
oficializ6 prontamente gracias al entusiasmo del recordado profesor
Giuseppe Prota, en la primera reuniéon de la ESPCR, celebrada en
Sorrento. Por ello, hoy, treinta y seis afios después, es una enorme
satisfaccion y orgullo que el timon de esta sociedad lo esté pilotando, de
un modo extraordinariamente eficaz y brillante, un gran cientifico
espafiol, el autor de este libro, con el apoyo uninime de todos los
cientificos pertenecientes a la ESPCR.

La importancia del color la destacaba nuestro Juan Ramén Jiménez con
la frase: «;Qué es el ser ante el color del mundo? EI color del mundo es
mayor que el sentimiento del hombre», con el mismo sentido que les hizo
escribir al pintor francés Fernand Léger que: «El color es una necesidad
vital. Es una materia prima indispensable a la vida como el agua y el
fuego», o al filésofo Maurice Merleau-Ponty: «El color es el lugar donde
nuestro cerebro y el universo se encuentran».

El color no solo es una compleja caracteristica biologica, sino que tiene
connotaciones artisticas, industriales, sociales, etc. Como simple anécdota,
recordemos al quimico inglés William Perkins, quien, en el ano 1856,
patentaba su invento del primer colorante artificial conocido, el malva, y
con ello se inici6 la revolucion en la principal industria existente hasta
entonces: la textil, iniciadora de la gran Revolucién Industrial. Las
ciudades y las personas sustituyeron su oscura uniformidad por las ricas
gamas de los colores. Simultaneamente, los artistas pudieron tener a su
alcance colores estables y definidos, lo que determiné el nacimiento del
impresionismo, con la preocupaciéon por parte de los artistas de este



movimiento de comprender los efectos fisiologicos y fenomenolégicos del
color.

El interés de Lluis Montoliu por el color o no color (albinismo) en los
humanos es solo una mas de las multiples parcelas de su desbordante
personalidad cientifica, que lo hacen sobresalir en muy diferentes
aspectos. Asi, en primer lugar, es un sobresaliente investigador en campos
tan importantes como los modelos animales, la genética, el albinismo, las
enfermedades raras, la expresién génica y la bioética. Los cientificos
tenemos distintas varas para medir nuestra calidad. Comunicamos
nuestros resultados en revistas cientificas, y una mayor calidad significa no
solo un mayor numero de lecturas, sino también de citas en las posteriores
publicaciones cientificas de otros colegas. Dos de las principales medidas,
relacionadas entre si, para evaluar esa calidad son el nimero de citas y el
indice h (Hirsch). En el caso de Lluis, sus citas superan las seis mil, y su
indice h en Google Scholar es cuarenta y dos; ademas, los datos objetivos
indican que su productividad cientifica sigue en aumento en los Gltimos
anos. Estd en plena madurez cientifica. Mas aun, dentro del campo del
albinismo, es el segundo cientifico mas citado del mundo.

Otro aspecto destacable de su desbordante capacidad es la de
organizador. Una simple relacion de actividades, sin ningin comentario
adicional, asi lo atestigua:

- En 2006 fundé la Sociedad Internacional de Tecnologias Transgénicas

(ISTT), de la que fue su presidente hasta 2014.

- Actualmente, es presidente de la Sociedad Europea de Investigacion
en Células Pigmentarias (ESPCR), presidente de la Asociaciéon para la
Investigacion Responsable e Innovacion en Edicion Genética
(ARRIGE) y miembro de las juntas directivas de diversas sociedades
cientificas adicionales (IFPCS, SEBBM, SEG).

. Ha presidido el Comité de Etica del CSIC y es miembro del Panel de
Etica del Consejo Europeo de Investigacién (ERC) en Bruselas.

Una tercera actividad, con la que me siento muy proximo, es la de la
divulgacién cientifica. No en vano, me inicié en la misma hace mas de
treinta y cinco afos, cuando no se consideraba serio que los cientificos
hiciésemos divulgacion. Afortunadamente, los tiempos cambiaron y uno
de los ejemplos actuales mas brillantes es el de Lluis Montoliu. Su
actividad es frenética y de gran calidad, a través de la web de su laboratorio



en el Centro Nacional de Biotecnologia, de sus cuentas de Twitter,
Instagram, Facebook, LinkedIn o su canal de YouTube, con decenas y
decenas de magnificos videos. Los articulos que escribe regularmente en
su blog Gen-Etica en Naukas son espléndidos por su seriedad cientifica,
variedad, atractivo y amenidad. Basta con citar el titulo de algunos de los
ultimos: «<Emmanuelle Charpentier y Jennifer Doudna», «20 afos del
genoma humano», «Dos anos editando genes», «La ética de la
vacunacion», «Capsulas de tiempo», «;Como explicar la molécula de ARN
de la primera vacuna COVID-19 con piezas de Tente», «La generaciéon
CRISPR», «Editando la humanidad», <«Una estupenda comida
transgénica», etc.

Afortunadamente, Lluis también ha encontrado tiempo para los libros
divulgativos. En el afio 2019 escribié El albinismo, un ejemplo perfecto de
equilibrio entre profundidad cientifica y divulgacion. En el mismo afio,
también publicé Editando genes: recorta, pega y colorea. Sus diecisiete
capitulos son a cada cual mas interesante, y la primera ediciéon se agoto
rapidamente; se publicé una segunda en 2020 y una tercera en 2021.

Y llegamos al actual Genes de colores, con el que, estoy seguro, sucedera
lo mismo. Contiene doce capitulos, en los que, ademas de analizar todos
los aspectos (estéticos, sociolégicos y fisiopatolégicos) en relaciéon con los
seres humanos y el color, nos ensefia, de un modo apasionante, diversas
circunstancias relacionadas con el color de otros seres vivos, desde
mamiferos hasta moluscos o reptiles, sin olvidar las consideraciones
bioéticas de la posibilidad de «escoger» genes para la descendencia
humana.

No es de extrafar, pues, que Lluis Montoliu cuente ya con una amplia
lista de reconocimientos y premios. Entre los mas recientes, en 2018
recibio el Premio ISTT por su excepcional contribucion a las tecnologias
transgénicas; la Placa de Honor de la Asociacion Espafiola de Cientificos,
por sus contribuciones a la ciencia espanola; y el Premio SINCronizados de
la Agencia SINC, por su compromiso en la divulgacion cientifica y su
colaboracién con los medios de comunicacion. En 2019, recibié un premio
de la Fundacion Antama por su labor como divulgador cientifico en
biotecnologia; y en 2020, la Medalla H. S. Raper de la IFPCS/ESPCR, por
sus investigaciones en pigmentacién y albinismo. También en 2020, fue



finalista del 33.2 Premio Boehringer Ingelheim al Mejor Divulgador en
Redes Sociales.

En marzo del ano 2021, la International Federation of Pigment Cell
Societies publicé una tabla actualizada sobre los genes pigmentarios o sus
variantes, los «genes del color»; el Dr. Lluis Montoliu es el mantenedor de
la misma y uno de los cuatro autores. La lista es impresionante, con casi
setecientas entradas. Ello nos indica, aparte de la complejidad del tema, su
importancia, ya que buena parte de nuestras mas intimas reservas
biolégicas se involucran en el proceso. La divulgaciéon del mismo es una
tarea dificilisima, y solo una persona como Lluis seria capaz de abordarla y
resolverla con sencillez, precisiéon y amenidad.

Por todo ello, mi mas sincera felicitaciéon para el autor de este precioso
libro que hoy podemos disfrutar todos, asi como para la editorial Next
Door Publishers, por el acierto de su eleccion. Y, respecto a mi, reiterar en
nombre de los cientificos espafoles, mi profunda admiraciéon por la
ingente labor cientifica y divulgadora que esta desarrollando Lluis
Montoliu, en un pais en el que la ciencia, tan imprescindible, ha sido
tradicionalmente ninguneada desde los poderes publicos. Y, sobre todo,
dejar bien patente mi agradecimiento por el don de contar con su amistad.

José Antonio Lozano Teruel
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Nuestros genes de colores

enemos poco mas de veinte mil genes en nuestro genoma. Veinte

mil fragmentos de ADN que contienen la informacién genética

para fabricar, por lo menos, otras tantas proteinas (en realidad,
muchas mas, puesto que cada gen puede producir diversas proteinas
ligeramente distintas), que son las que necesitamos para vivir, nacer,
crecer, reproducirnos y también para morir. Pero no todos estos genes son
iguales. No todos son igual de importantes.

Si deja de funcionar un gen cuya proteina codificada controla el latido
del corazén, nuestro ritmo de respiracion o el funcionamiento de nuestro
higado o rifién, no sobreviviremos mas alla de segundos, minutos o unas
horas, y falleceremos irremisiblemente. Sin embargo, si deja de funcionar
correctamente el gen que esta asociado a la regulacion del color de nuestra
piel o de nuestro pelo, entonces, seguramente, cambiara nuestro aspecto
exterior, pero no moriremos. Esta es la gran diferencia. La gran mayoria de
los genes relacionados con la pigmentacién son prescindibles. En general,
no los necesitamos para sobrevivir, aunque, obviamente, notamos su
disfuncién, porque la mayoria de las veces o desaparece nuestra
pigmentacion, total o parcialmente, o se producen alteraciones en los
patrones de pigmentacién (un mechon blanco, una mancha de piel clara,
sin pigmentacion, o, al revés, una peca oscura en la cara, en el cuello, en las
piernas). Cambios que se perciben notoriamente, pero que, normalmente,
no afectan a nuestra supervivencia.

Esta diferencia fundamental entre los genes que determinan nuestra
pigmentacion, nuestros genes de colores, y el resto de los genes es la que
explica que hayamos avanzado tanto en su conocimiento, dado que
podemos «encenderlos» y «apagarlos» a voluntad sin temor a alterar la
vida del organismo que estemos investigando. Son un regalo para el
progreso del conocimiento y la exploracion cientifica en biologia. Por el
contrario, para muchos otros genes, intentar apagarlos implica un riesgo



importante que, frecuentemente, es incompatible con la vida, por lo que
es mas dificil realizar experimentos que nos permitan avanzar en su
conocimiento.

La pigmentacion es algo imposible de ocultar: se ve, se percibe, tanto
en personas como en animales. La diversidad de colores de pelo, piel y
ojos que tenemos las personas es increible. Son los primeros rasgos que
nos definen, la primera informacién que procesamos. Podemos olvidarnos
de la cara de alguien a quien conocemos fugazmente, pero recordaremos
cémo tenia el pelo o el color de la piel o de sus ojos. Igualmente, nos
fascinan los colores de un tigre o la existencia de multiples razas de
mascotas, perros y gatos, con colores y dibujos en el pelaje, con patrones
de pigmentacion tan distintos.

Por todo ello, no es de extrafiar que los primeros genetistas, Hugo de
Vries y otros, a finales del siglo Xix y principios del xX, que redescubrieron
las observaciones que habia realizado aquel monje agustino llamado
Gregor Mendel treinta y cuatro afios antes, con sus guisantes, intentaran
reproducir las hoy llamadas leyes de Mendel de la herencia usando
caracteres que tenian que ver con la pigmentacion.

Aquellos pioneros de la genética tuvieron unos aliados excelentes: los
criadores de mascotas, principalmente ratones, por su pequefio tamano,
facilidad de cria en cautividad y rapidez a la hora de obtener sucesivas
generaciones de animales, entre otros motivos. Gente que se habia
preocupado de establecer razas de ratones blancos, negros, naranjas, con
manchas, con rayas, de color gris plateado, etc., para venderlas a clientes
interesados en tener en casa una de esas mascotas de colores exoticos,
poco habituales, distintos del tipico color marrén jaspeado de los ratones
de campo o domésticos, los que se cuelan a veces en nuestras viviendas.
Hablaré con mas detalle de estos criadores de ratones y de su relevancia en
la historia de la genética de la pigmentacion en el capitulo 11.

¢Adivinas cual fue uno de los primeros genes de la pigmentacién en
descubrirse? Efectivamente, el que causa que un raton pierda toda su
pigmentacion natural y se convierta en un animal de pelo blanco, piel
rosada y ojos rojos: los tipicos ratones albinos.

Mucha gente cree que los ratones de laboratorio son blancos, que este
es su estado natural, que son asi, sin mas. Pero, en realidad, son ratones
mutantes, con una alteracion en el gen que es el principal responsable de



la pigmentacion, tanto en ratones como en el resto de las especies de
animales. Un gen cuyo nombre desvelaré en este primer capitulo, pero que
nos acompanara en, practicamente, todos los capitulos de este libro, por su
relevancia en pigmentacion.

Dado que los ratones cambiaban de color de una forma tan evidente,
para nombrar aquel caracter, que aquellos genetistas desconocian, lo
identificaron con una C (del inglés color). Mayuscula para indicar la
presencia de color (C) y mintscula para indicar su ausencia (c).

Mendel nos habia explicado que cada organismo recibe dos copias de
un caracter o factor (todavia no se conocian los genes)': una que la
heredaba de la madre y otra, del padre. Que habia caracteres dominantes
que manifestaban su presencia incluso con una sola copia, y otros
recesivos, cuyo efecto solo podiamos ver cuando ambas copias eran
idénticas?.

Al igual que Mendel habia hecho con guisantes, aquellos genetistas
empezaron a organizar todos los cruces imaginables con ratones. El
pionero fue el bidlogo francés Lucien Cuénot, que realizé y public6 sus
experimentos en 1902. Si cruzaba ratones pigmentados entre si, hijos y
nietos de ratones pigmentados, de una raza pigmentada, todos sus
ratoncitos hijos eran pigmentados. Si hacia lo propio con ratones albinos,
hijos y nietos de ratones albinos, de una raza albina, todos sus ratoncitos
hijos seguian naciendo albinos.

Pero si ahora cruzaba un ratén pigmentado con uno albino, resultaba
que toda la descendencia de esta primera generaciéon era pigmentada.
Desaparecia el caracter albino, aparentemente. En realidad, lo que estaba
generando eran ratoncitos portadores de una copia del gen pigmentado
(dominante) y una copia del gen albino (recesivo).

Finalmente, si cruzaba los ratones hijos de ese primer cruce entre si,
para obtener la segunda generacion, entonces volvian a aparecer ratones
albinos. De las cuatro combinaciones posibles, solo una de ellas daba lugar
a albinos (una cuarta parte, es decir, el 25 %), mientras que el resto (tres
cuartas partes, es decir, el 75 %) seguian siendo pigmentados.

Es fascinante que los detalles de la herencia genética los descubriera
Mendel utilizando guisantes en 1866, que, muchos afios después, Cuénot
se propusiera repetir los experimentos con ratones, y que, esencialmente,



constatara que Mendel estaba en lo cierto: que las leyes de la herencia
genética eran universales y aplicaban tanto para el guisante como para los
ratones. También para los humanos, claro estd. De la mano de la
pigmentacion, habia nacido la genética moderna.

El gen que se oculta detras de la letra C, aunque se propuso y sospeché
durante muchos afios, no se acabd de conocer y confirmar hasta 1990,
ochenta y ocho afios después de que Cuénot hiciera sus primeros
experimentos, gracias al trabajo realizado con ratones modificados
genéticamente (ratones transgénicos) de un investigador aleman,
Friedrich Beermann, que trabajaba en el laboratorio de Gunther Schitz,
en el Centro Aleman de Investigacion sobre el Cancer, en Heidelberg. Y
alli mismo fue donde aterricé yo a principios de 1991, un ano después del
experimento histdrico, para trabajar con el profesor Schiitz. Alli aprendi,
de la mano de Friedo Beermann, a investigar con ratones, a modificarlos
genéticamente, y alli me di de bruces con la genética de la pigmentacion,
que ya nunca mas abandoné.

El gen asociado al caracter C era el de la tirosinasa (abreviado como
Tyr, del inglés tyrosinase)®. Este gen porta la informacién necesaria para
producir una proteina con el mismo nombre que es capaz de convertir una
molécula de L-tirosina, una de las veinte diferentes con las que se fabrican
todas las proteinas (llamadas aminoacidos) en otras moléculas
intermediarias que acaban transformandose en el pigmento, en la
melanina. Es el primer paso de la via de sintesis de la melanina y, como tal,
su papel es extraordinariamente relevante. Ahora entenderds por qué,
cuando deja de funcionar este gen, cesa la produccion de melanina y
aparece el albinismo. De hecho, las mutaciones en el gen de la tirosinasa
humano son la causa molecular de uno de los tipos mas comunes de
albinismo. Te hablaré un poco més de este gen, de sus variantes genéticas
y de la proteina resultante en sucesivos capitulos, principalmente en el
tercer capitulo, dedicado al albinismo.

El gen de la tirosinasa fue de los primeros genes en estudiarse en
animales, y tras él vinieron muchos mas. Creo que los parrafos anteriores
ilustran claramente la importancia que ha tenido la pigmentacion para los
avances en genética. Y, viceversa: la relevancia que han tenido los estudios
genéticos para los avances en pigmentacion.



Evolutivamente hablando, la pigmentacién también ha sido un invento
util, relevante. Mediante la pigmentacién, los animales pueden camuflarse
en el medio natural, tanto si son depredadores como si son presas, para no
ser localizados facilmente. Por ello, los animales salvajes suelen tener
colores de piel y pelaje caracteristicos, y patrones de pigmentacién que los
ayudan a confundirse con la maleza, la vegetacion o el suelo. La
pigmentacion también sirve para que algunos animales alerten a otros de
que son toxicos, estrategia que usan algunos anfibios, reptiles y peces.
Naturalmente, la pigmentaciéon también tiene su papel en el éxito
reproductivo, ya que puede usarse para suscitar el interés de individuos del
sexo contrario. Y, finalmente, entre otras funciones, la pigmentacion juega
un papel fundamental para protegerse de la radiaciéon solar, cuya
exposicion excesiva puede causar lesiones malignas en las células de la piel
que acaben transformandose en un cancer con posibilidad de metastasis y
muerte eventual del animal o la persona afectada.

;Cuantos genes son necesarios para pigmentar? ;Qué parte de nuestro
genoma la tenemos comprometida en la producciéon de pigmento, de
melanina? Esta ha sido una pregunta que se han planteado muchos
investigadores del campo, y cuya respuesta empezamos a conocer con
bastante precision. Te lo explicaré un poco mas adelante, en este capitulo.

Para responder a la pregunta del nimero de genes que son necesarios
para fabricar melanina, lo primero que tenemos que descubrir es donde se
fabrica el pigmento. La respuesta es muy sencilla: en las células
pigmentarias. En los animales mamiferos las hay de, por lo menos, dos
tipos: los melanocitos y las células del epitelio pigmentado de la retina,
con origenes bien diferentes.



Lenguado
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Fig. 1 Melanosomas concentrados alrededor del nucleo del melanocito.



