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RESUMEN

Conexion GENOMA promueve las interacciones entre cientificos de mas de 160 grupos de
investigacion de Esparia, pertenecientes mayoritariamente al CSIC y Centros Nacionales, con el fin
de fomentar la investigacion sobre la organizacion, dindmica, funcién y evolucién de los genomas.
Con esta mision, la Conexion GENOMA disefia y gestiona la realizacion de actividades dirigidas a
facilitar el intercambio de conocimiento, la atraccion de talento, la formacion y visibilidad de
investigadores, y la transferencia de conocimiento a la sociedad, posicionando al CSIC a nivel
internacional como institucion lider en el abordaje de desafios relevantes para la sociedad.

1. INTRODUCCION

En 2021, el Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC), en linea con la Agenda
2030, establecid 14 temas estratégicos y publicd una coleccion de Libros Blancos de Desafios Cientificos
describiendo los principales retos a los que se enfrenta la sociedad en relacion con dichos temas (1). En
ellos se recogian las reflexiones y sugerencias de los expertos consultados en cada caso para hacer frente
a los complejos retos a que nos enfrentamos en los proximos afios. Uno de dichos retos tratd sobre el
Genoma Yy la epigenética (2), un area de investigacion que ha experimentado en enorme avance en las
ultimas décadas como consecuencia de la disponibilidad de las secuencias completas de los genomas de
cientos de organismos. Sin embargo, este conocimiento es solo la base para empezar a entender cuales
son los componentes del genoma, como funcionan, como se transmite y mantiene la informacion
genética y epigenética, como varia a lo largo de la evolucién y cuales son las consecuencias de su mal
funcionamiento.

A raiz de este esfuerzo en la identificacion de los retos de la investigacion de los genomas y
aprovechando la iniciativa del CSIC de apoyar la creacion de Conexiones CSIC (3) se aprobd a finales
de 2023 la creacion de la Conexion GENOMA (4), coordinada por los autores de este articulo, para
desarrollar sus actividades a partir de 2024. La Conexién GENOMA posee un Comité Ejecutivo en el
que ademas de los coordinadores esta formado por Nuria Flames (IBV, CSIC, Valencia), Maria Gomez
(CBM, CSIC-UAM, Madrid), Maria del Mar Castellano (CBGP, CSIC-INIA, Madrid), Alvaro Rada
(IBBTEC, CSIC, Cantabria), Lluis Montoliu (CNB, CSIC, Madrid), y Angel Barco (IN, CSIC,
Alicante).



2. EL GENOMA

Toda la informacidn necesaria para la vida de los organismos esta almacenada en el genoma de
cada individuo. Dicha informacion debe ser decodificada a través de la produccion de RNAs que pueden
traducirse a proteinas. Si bien estos pasos generales aplican a todos los genomas, el entender su
funcionamiento y dindmica requiere conocer en detalle los mecanismos que controlan el mantenimiento
de los genomas y de decodificacion de la informacion que almacenan.

La secuenciacion de los genomas de cientos de organismos ha sido uno de los grandes avances
de las ultimas dos décadas en biologia. Aunque se ha producido una explosion de nuevas tecnologias
para estudiar la organizacion funcional de los genomas, su complejidad hace necesario implementar
abordajes multidisciplinares para entender los mecanismos que regulan su organizacién tanto a nivel de
su topografia como a niveles superiores en el espacio tridimensional del nucleo de la célula (3D) y a lo
largo del desarrollo del organismo (4D), la biologia funcional de los elementos gendmicos, y la
regulacién de la expresion génica a todos sus niveles. Por otra parte, decodificar esta ingente informacion
es uno de los grandes retos actuales con enormes implicaciones sobre preguntas fundamentales de
procesos bioldgicos relacionados con la organizacion, funcion y evolucion del genoma, pero también a
nivel de salud, tanto humana como animal y vegetal, seguridad alimentaria y biodiversidad.

Un gran desafio deriva del hecho que las secuencias que codifican proteinas constituyen una
pequefia parte del genoma (genoma codificante), mientras que el resto contiene secuencias que actdan
como reguladores de la expresion de los genes (genoma regulador). A diferencia del genoma codificante,
cuyas reglas son bastante conocidas, actualmente desconocemos en gran medida cdmo se organiza e
interpreta la informacién en el genoma regulador. Sin embargo, la mayor parte de variantes genéticas en
los organismos residen en estas regiones, lo que impide la prediccion de los efectos de dichas
mutaciones. Esta limitacion es un reto importante al que se estdn enfrentando actualmente muchos
investigadores. Ademas de ese nivel de regulacion existe una enorme variedad combinatoria de
modificaciones en el DNA (metilacién de acidos nucleicos) y en el RNA, asi como en las proteinas que
se asocian al DNA para formar los nucleosomas, las unidades estructurales y funcionales de la cromatina
(modificaciones de histonas y variantes de histonas).

3. LA CONEXION GENOMA

A pesar de dicha complejidad conceptual, la actual posicién del CSIC para afrontar estos retos
es muy favorable. La mision de la Conexion GENOMA es fomentar la investigacion sobre la
organizacion, dindmica, funcion y evolucién de los genomas a través de interacciones entre
investigadores ubicados mayoritariamente en Centros del CSIC y Centros Nacionales con el fin de
abordar este desafio de la sociedad actual. Los objetivos especificos de Conexion GENOMA son:

(1) Crear una red de investigadores del CSIC, con especial énfasis en la incorporacion de
investigadores de los centros nacionales y de investigadores clave en centros externos, con
especializaciones complementarias que permitan al CSIC abordar con éxito el desafio GENOMA.
Conexion GENOMA fomenta y facilita la interaccion y el trabajo en equipo de investigadores que
debido a su especializacion cientifica y a su localizacion fisica no tienen oportunidad de interaccionar
habitualmente. Las motivaciones mayoritarias de los participantes para formar parte de Conexion
GENOMA son: el establecimiento de nuevas colaboraciones con grupos que apliquen aproximaciones
complementarias; el intercambio y la formacion de investigadores; la creacion de sinergias para
potenciar el avance del conocimiento méas alld de lo que pueden conseguir laboratorios de forma
individual; la atraccion de talento y el incremento de la proyeccion nacional e internacional de los
laboratorios integrantes y del CSIC en su conjunto.

Desde el inicio de la Conexion en enero de 2024 se han incorporado un total de 162 grupos de
investigacion. Asi, la Conexién GENOMA aglutina a grupos de investigacion de 38 institutos y centros
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de investigacion del CSIC, incluidos los Centros Nacionales, y de otros 22 organismos de investigacion
y universidades (Figura 1). Actualmente, el 40,7% de los investigadores de la Conexién son mujeres y
el 59,3% hombres, repartidos en 14 CC.AA. Es importante destacar que, respecto a la etapa académica
de los investigadores de la Conexion, casi un 17% son investigadores jovenes que aun no se han
consolidado como investigadores permanentes, y en los que la Conexion fija sus esfuerzos para
integrarlos en el sistema de ciencia del pais.
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Figura 1. Distribucion geogréafica por comunidad auténoma
de los investigadores de la Conexion GENOMA.

Por otra parte, entre los integrantes de la Conexiébn GENOMA, un total de 15 han sido o son
receptores de mas de 20 proyectos financiados por el Consejo Europeo de Investigacion (ERC) en sus
distintas convocatorias (StG, CoG y AdG). Los participantes en Conexion GENOMA aportan a la red
experiencia en todas las principales areas relevantes para el desafio Genoma: gendmica (incluyendo
“single cell”), transcriptomica y epitranscriptomica, epigendémica, protedmica, estructura de la
cromatina, biologia del RNA, traduccién, edicion genomica y desarrollo de herramientas
computacionales, asi como en otras areas también relevantes como elementos maviles, biologia
estructural, biologia sintética o quimica analitica ambiental (Figura 2).

Principales metodologias
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Figura 2. Principales metodologias empleadas por los miembros de la Conexion GENOMA.
El nimero indica los investigadores que tienen experiencia en cada una de ellas.

Para fomentar las interacciones entre los grupos integrantes de la Conexién la celebracion de
reuniones es fundamental. Hasta la fecha se han celebrado una primera reunion (“kick-off meeting™) en
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febrero de 2024 para un primer contacto de los integrantes, y una segunda reunién en febrero de 2025
(Figura 3). Estas dos reuniones, organizadas en un entorno no académico y asociadas a unos dias de
convivencia, para favorecer las interacciones entre investigadores, han permitido a los grupos de
investigacion de la Conexion presentar sus lineas de investigacion con la finalidad de establecer sinergias
con otros grupos y participar en el disefio de las diferentes actividades llevadas a cabo por la Conexion.

Figura 3. Asistentes a la reunion de la Conexion GENOMA
(3-5 de febrero de 2025, La Cristalera, Miraflores de la Sierra, Madrid).

Por ultimo, se prevé la celebracidon de una reunion coincidiendo con el final del actual periodo
de actuaciones de la Conexion. Esta Gltima reunion servird no solo para evaluar el desarrollo global de
la Conexion sino ademas, en su caso, para preparar la renovacion de la conexion o la participacion de
los miembros en otras convocatorias similares.

(2) Fortalecer el posicionamiento internacional del CSIC visibilizando al conjunto de
investigadores participantes en Conexion GENOMA, y fomentando la participacién de los
investigadores de la Conexion en convocatorias competitivas. EI CSIC cuenta con investigadores muy
competitivos internacionalmente en las areas de conocimiento necesarias para abordar el desafio
GENOMA (Figura 4). Conexion GENOMA da por primera vez visibilidad al conjunto de investigadores
de esta area en nuestra Institucion, fortaleciendo nuestro posicionamiento internacional como lideres en
el campo.
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Figura 4. Areas prioritarias de la Conexion Genoma
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Ademas, nos proponemos fomentar, a través de programas especificos como SINERGIA, la
participacion de los investigadores de conexion GENOMA en convocatorias nacionales e
internacionales competitivas.

(3) Contribuir a la atraccion de talento al CSIC. Para asegurar la continuidad del CSIC como
institucion lider en el campo de la gendmica funcional es necesario desarrollar estrategias de atraccion
de talento. Conexion GENOMA propone varias acciones dirigidas todas ellas a la atraccion de talento,
especialmente talento joven, a nuestra institucion. Por ejemplo, la actividad ATRAE GENOMA
identifica y organiza seminarios de investigadores que se encuentran fuera de Espafa para que participen
y visiten institutos del CSIC que se interesen por sus investigaciones. En la primera edicion de ATRAE
GENOMA que se realizé el 5 de noviembre de 2024, participaron nueve investigadores de instituciones
europeas y estadounidenses. El programa GENOME CLUB se encarga de organizar seminarios online
en los que participan un investigador joven integrante de la Conexidn junto con otro investigador senior
de un grupo extranjero. ElI programa GENOME CLUB contribuye por tanto también a la
internacionalizacion de la Conexion. Conexion GENOMA ha participado con éxito en la convocatoria
MOMENTUM CSIC (5) dirigida a promover una nueva generacion de profesionales con competencias
digitales avanzadas que pueda ser retenida en el ecosistema de ciencia e innovacion estatal. EI doctor
contratado en el programa MOMENTUM CSIC desarrollara un proyecto de investigacion que tiene
como objetivo el desarrollo y la mejora de herramientas y plataformas computacionales para la
comprension de la funcion, estructura y evolucién de los genomas.

(4) Contribuir a la formacion de los investigadores de la Conexibn GENOMA. Conexion
GENOMA ofrece un &mbito ideal para la formacion de personal con alta especializacion para que pueda
continuar su carrera profesional en la academia o en empresas del sector salud, agroalimentarias, o
biotecnolodgicas, entre otras posibles actividades. Para el desarrollo de este objetivo se vienen realizando
actividades como el programa de movilidad de personal investigador o técnico, cubriendo el
desplazamiento y una estancia corta entre los grupos de la Conexion, o el programa de ayudas para la
participacion en congresos nacionales e internacionales por parte de miembros junior de los grupos de
la Conexion. Asi mismo la Conexion participa en el programa JAE-Intro del CSIC para iniciar una
carrera investigadora al acabar el Grado correspondiente y que en muchos casos ayuda a realizar los
Trabajos de Fin de Master.

Dentro de este gran objetivo figura también la organizacién de Workshops monograficos de un
dia de duracion enfocados a temas de interés de un grupo mas reducido de integrantes de la Conexién
en el que ademas se invita a investigadores extranjeros especialistas en el tema.

La Conexion GENOMA organiza también un programa de mentorazgo dirigido a los
investigadores junior de la Conexion. El objetivo principal del programa de mentorazgo es ayudar a los
investigadores no permanentes, y a aquellos que se han incorporado recientemente como investigadores
permanentes, a consolidar sus grupos de investigacion en el sistema de ciencia espariol.

(5) Transferir a la sociedad el conocimiento generado en Conexion Genoma. Una de las
prioridades de Conexion GENOMA son las actividades de comunicacion y difusion para sensibilizar a
la ciudadania de la relevancia de la investigacion en el area de la Gendmica. La gendmica es
especialmente relevante para la sociedad debido a sus implicaciones en procesos fundamentales de los
organismos, medicina personalizada, adaptacion al cambio climéatico, seguridad alimentaria y
biodiversidad. Dos investigadoras de Conexion GENOMA, la Dra. Diana Guallar y la Dra. Aurora Ruiz-
Herrera han participado en dos ediciones del evento de divulgacion cientifica Science and Music:
Sharing Notes. Organizados por la asociacion de divulgacion cientifica La Ciéncia Al Teu Mon estos
eventos buscan puntos de conexion entre la ciencia y la musica a través del dialogo entre profesionales
de las dos disciplinas (6). Ademas, Conexion Genoma busca establecer puentes con las administraciones
locales, autondémicas, nacionales y europeas a través de la creacion de un documento “Science4Policy”
en la tematica de la red que pueda servir de guia a politicos y gestores de la actividad cientifica en su
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toma de decisiones. Asi mismo, la Conexion GENOMA desarrollara un Itinerario Cicerén del CSIC que
buscara acercar a personalidades relevantes de empresas, fundaciones, administraciones publicas y
medios de comunicacion a las instalaciones del CSIC para que puedan conocer directamente los
proyectos cientificos y al personal investigador que los lleva a cabo.

En definitiva, la Conexibn GENOMA es una iniciativa enfocada a cohesionar y fortalecer la
comunidad cientifica que esta permitiendo a los numerosos grupos de investigacion del pais establecer
interacciones y discusiones de trabajo que redundaran en un mayor avance en esta area. Se trata ain de
un germen cuya continuidad seria muy deseable.
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