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Enfermedades Crónicas No Transmisibles
Las enfermedades crónicas no transmisibles (ECNT) son un grupo de enfermedades 
de larga duración que no son causadas por infecciones agudas. Estas enfermedades 
incluyen cánceres, enfermedades cardiovasculares, respiratorias crónicas, diabetes, 
entre otras. 

Las ECNT son la principal causa de muerte y discapacidad en todo el 
mundo, pues al año, 41 millones de personas pierden la vida a causa 
de ellas, lo que equivale al 71% de las muertes que se producen en el 

mundo.

La Organización Mundial de la Salud compiló una lista de las 
mayores amenazas para la salud global en 2019 y ocupando el 
tercer lugar las ECNT en orden de gravedad (Figura 1) [1].

Las enfermedades cardiovasculares constituyen la 
mayoría de las muertes por ECNT (17,9 millones cada 
año), seguidas del cáncer (9,0 millones), enfermedades 
respiratorias (3,9 millones) y la diabetes (1,6 millones). 

Figura 1. Las diez mayores amenazas para la salud global en 2019, 
compilada por la Organización Mundial de la Salud y clasificada por 
una comunidad de profesionales de la salud. 

Existen factores de riesgo conductuales para estas enfermedades, como 
el consumo de tabaco, la inactividad física, el uso nocivo del alcohol y las 
dietas malsanas, que aumentan el riesgo de morir a causa de una ECNT 

(Figura 2). Además de factores de riesgo metabólicos, como la 
hipertensión arterial, el sobrepeso y la obesidad, la hiperglucemia y la 
hiperlipidemia, que aumentan el riesgo de que las ECNT se vuelvan aún 

más graves. [2].

Figura 2. Factores de riesgo que aumentan 
el riesgo de morir a causa de una ECNT.
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Existe una relación bastante estrecha entre el estilo de vida y la afectación de ciertos genes 
involucrados en la predisposición y susceptibilidad a las ECNT (Figura 3). Un estudio realizado 
por la Universidad de Cambridge y la Universidad de Medicina de Harvard, muestra que el 
estrés prenatal puede causar la aparición de diabetes mellitus y obesidad en futuras 
generaciones, debido a marcas epigenéticas encontradas en genes relacionados con estas 
enfermedades [3]. 

Figura 3. 
Principales ECNT y 
principales 
factores (raíces) 
que más 
contribuyen a su 
desarrollo. 

Figura 4. Genes predominantes y 
principales problemas de los cambios 
genéticos que ocasionan el desarrollo de 

las ECNT.

La detección precoz de las ECNT y su tratamiento inmediato son intervenciones básicas de 
gran impacto contra estas enfermedades, y pueden reducir significativamente la necesidad de 
un tratamiento más costoso [5]. A continuación, se describen los genes predominantes y 
evidencias de investigaciones de cambios epigenéticos, que brindan una comprensión en los 
mecanismos biológicos de la instauración de las ECNT.

Por otro lado, Amit Khera y 
colaboradores, analizaron la relación 
entre los factores genéticos y el estilo 
de vida en la enfermedad coronaria, 
encontrando que la variación del ADN 

heredado y el estilo de vida 
contribuyen de forma independiente a 
una susceptibilidad a la enfermedad, y una susceptibilidad a la enfermedad, y 
que un estilo de vida saludable reduce 
el riesgo relativo en todas las tasas de 

eventos [4].

Dado a que los avances en la epigenómica han 
coexistido en los últimos años con la genómica, se 
han identificados genes implicados en la patogenia de 
las ECNT (Figura 4) esto ha mejorado la compresión 
de dichas patologías, y el poder detectar 
molecularmente dichos genes, ha mejorado la gestión 
de las ECNT, lo que implica la implementación de un 
enfoque de atención primaria de la salud para reforzar enfoque de atención primaria de la salud para reforzar 
la detección temprana y el tratamiento oportuno. 
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Los mecanismos epigenéticos están involucrados en la fisiopatología de la obesidad. La 
metilación del gen POMC en la sangre del cordón umbilical se ha relacionado con un mayor 
riesgo de desarrollar síndrome metabólico años después [6]. Además, la interrupción del reloj 
circadiano y la regulación del metabolismo lipídico hepático, también están relacionados con el 
desarrollo de la obesidad [7]. 

La hipermetilación del gen KLF13 (Figura 5), se relaciona con el índice de masa corporal y se 
cree que las modificaciones en la secuencia del gen conducen a alteraciones en la metilación 
de las islas CpG relacionadas con la obesidad. La obesidad predispone a enfermedades como 
la diabetes e hipertensión, y también tiene un impacto directo en el desarrollo de enfermedad 
renal crónica terminal [8].

La programación durante el desarrollo, es un proceso en el que el ambiente intrauterino influye 
en la vida fetal y neonatal, lo que aumenta el riesgo de enfermedades crónicas no transmisibles 
en la vida adulta [9]. Para abordar este problema, se han desarrollado intervenciones 
nutricionales que buscan disminuir la programación durante el embarazo y la lactancia. Los 
estudios han evaluado la metilación de genes candidatos en relación con la obesidad y han 
identificado genes implicados en el metabolismo, el control del apetito, la señalización de 
insulina, la inmunidad y otros factores que se relacionan con una variedad de marcadores de 
obesidad [10].obesidad [10].

Figura 5. La metilación del ADN juega un papel central en la regulación y 
expresión génica. La metilación es un mecanismo epigenético que bloquea la 

expresión de genes. 
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Las evidencias sugieren que existen mecanismos epigenéticos que juegan un papel importante 
en la fisiopatología de la diabetes mellitus tipo 2 (DM2). Estudios han demostrado que la 
expresión del gen PPARGC1A y otros genes relacionados con la fosforilación oxidativa se 
reduce en pacientes con DM2; Además, se ha encontrado un aumento en la metilación del ADN 
en el promotor del gen PPARGC1A en los islotes de Langerhans humanos de pacientes con 
DM2, lo que sugiere que la influencia epigenética puede estar involucrada [11]. 

Aunque la función del receptor activado gamma coactivador-1 alfa (PGC1α) en los islotes Aunque la función del receptor activado gamma coactivador-1 alfa (PGC1α) en los islotes 
pancreáticos humanos y células beta aún no está bien establecida, se ha demostrado que los 
genes relacionados con el transporte de glucosa pueden verse afectados por eventos 
epigenéticos, y que hacer deporte moderado-intenso puede prevenir el desarrollo de 
enfermedades metabólicas al provocar cambios en los niveles de modificación de dichos genes 
[12].

Mecanismos biológicos 
de la instauración de las ECNT

Niveles elevados de lipoproteína de baja densidad (LDL) (Figura 6), son el principal agente 
causal de muchas formas de enfermedad coronaria. Cuatro enfermedades monogénicas elevan 
los niveles plasmáticos de LDL al afectar la actividad de los receptores hepáticos de LDL. 

Figura 6. Lipoproteínas, son las encargadas de transportar el colesterol a las diferentes 
partes del cuerpo. Hay 3 tipos de lipoproteínas que transportan el colesterol: la 

lipoproteína de baja densidad, también llamada (LDL), lipoproteína de muy baja densidad 
o VLDL y lipoproteína de alta intensidad o llamada HDL.

La hipercolesterolemia familiar, es el primer trastorno 
monogénico demostrado en causar niveles elevados de 
colesterol plasmático. Otras enfermedades que elevan los 
niveles plasmáticos de LDL, la hipercolesterolemia autonómica 
recesiva y la sitosterolemia. Estudiar estos trastornos 
monogénicos ha aclarado la importancia de las vías de síntesis 
y excreción de colesterol en el hígado, y ha resaltado blancos 
moleculares para regular los niveles de colesterol en plasma moleculares para regular los niveles de colesterol en plasma 
[13, 14].
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La hipertensión es una enfermedad muy común en las naciones industrializadas (Figura 7), con 
una prevalencia superior al 20% en la población general, lo que aumenta el riesgo de sufrir 
accidentes cerebrovasculares, infarto de miocardio, insuficiencia cardíaca y renal. A través de 
ensayos clínicos, se ha demostrado que la reducción de la presión arterial disminuye la 
incidencia de estos eventos. 

Se ha identificado el 
pseudohipoaldosteronismo 
tipo II, como un trastorno 
autosómico dominante, que se 
caracteriza por hipertensión, 
hipercalemia y aumento de la 
reabsorción de sal renal y 
excreción de potasio e iones excreción de potasio e iones 
de hidrógeno, como la 
principal complicación clínica 
relacionada con la 
hipertensión. [15].

Mecanismos biológicos 
de la instauración de las ECNT

Figura 7. La hipertensión arterial se caracteriza por una tensión elevada y 
persistente en los vasos sanguíneos debido a la fuerza de la sangre que empuja 

las paredes de las arterias cuando el corazón bombea.

Son procesos biológicos complejos que implican la formación de coágulos sanguíneos para 
detener la hemorragia y prevenir la trombosis no deseada. 
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La identificación de los modificadores genéticos es 
un área de investigación activa y es esencial para 
distinguir entre las personas que son heterocigotas 
para el factor V Leiden y el 10% en el que se 
desarrollará una trombosis grave de los que no 
tendrán síntomas [16, 17].

Un gen común que afecta el sistema de coagulación de la sangre es el factor V Leiden, que es 
una variante que aumenta el riesgo de formación de coágulos sanguíneos en pacientes con 
enfermedad tromboembólica venosa (Figura 8); la variante tiene una frecuencia del alelo del 2 al 
7% en las poblaciones europeas y ha sido observada en un 20 a 50% de los pacientes con 
enfermedad tromboembólica venosa. 

Figura 8. La Enfermedad Tromboembólica Venosa (ETV) es 
una condición común en la cual se forman coágulos de 
sangre en las venas profundas de las extremidades o en 
otros órganos, que pueden desprenderse y viajar a los 
pulmones, causando una complicación potencialmente 
mortal llamada Tromboembolismo Pulmonar (TEP).
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Actualmente forma parte del personal científico de ITRASIG, donde lleva a cabo la vigilancia 
genómica de enfermedades emergentes. Además, participa activamente en el desarrollo de 
herramientas para la atención de enfermedades contagiosas y no contagiosas de importancia 
social, aportando opiniones fundamentales en la ciencia y aterrizadas dentro de las necesidades 
epidemiológicas del país.

Biólogo egresado de la Universidad Nacional Autónoma de México, 
FES Iztacala. La obtención del título de licenciatura la realizó en el 
Laboratorio de Arbovirus y Virus Hemorrágicos del Instituto de 
Diagnóstico y Referencia Epidemiológicos en dónde realizó 
estudios de genotipificación de los cuatro serotipos del Virus 
Dengue en la República Mexicana.

Consideraciones para el 
Diagnóstico Clínico y Molecular
El diagnóstico molecular, es decir, la clasificación primaria en función de la presencia de una 
mutación, con una estratificación posterior según el riesgo, no está ampliamente disponible 
para el diagnóstico de enfermedades crónicas no transmisibles. Actualmente, el diagnóstico 
clínico se establece mediante examen físico y pruebas de rutina. Las iniciativas actuales se 
centran en la historia natural de las ECNT en grandes cantidades de pacientes con mutaciones 
específicas, para identificar personas con alto riesgo de eventos, portadores asintomáticos en 
los que las intervenciones farmacológicas retardarán o prevendrán las enfermedades, y 
familiares no afectados cuya preocupación por su salud puede ser abordada [18].familiares no afectados cuya preocupación por su salud puede ser abordada [18].
En cuanto a los rasgos complejos en las ECNT más comunes, la epidemia de ECNT es causada 
por factores genéticos y tendencias universales, como el envejecimiento de la población y los 
estilos de vida poco saludables [19]. Se necesita un cambio radical en los modelos de atención 
y el desarrollo de nuevos protocolos de prevención e intervención para abordar este problema. 
La prevención es la única respuesta a largo plazo para la sostenibilidad, pues el gasto en salud 
es insostenible y se necesita innovación en el manejo de las ECNT. La investigación actual está 
identificando variaciones significativas funcionalmente en secuencias de ADN que pueden 
establecer un diagnóstico molecular e influir en el resultado de los pacientes, estos estudios establecer un diagnóstico molecular e influir en el resultado de los pacientes, estos estudios 
contribuirán a identificar el mayor número posible de biomarcadores genómicos clínicamente 
útiles. 
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